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amb dos cromàtides (dues meitats longitudi-
nals) nides por un centròmer. La distinta 
longitud de les cromàtides, la localització del 
centr0mer i [a ctife enciació longitudinal en 
forma de bandes dóna a cada cromosoma la 
seva forma característica. Degut a la seva 
morfolo a típica, és possible dit'erenciar-los i 
numerai:-los de l' l al 22. Només dos cromo-
, omes poden distingir-se segons el sexe, són 
els cromosomes sexuals: X i Y. En el nucli de 
les cèl·lules del sexe masculí i a un cromo-
soma Y i urr crom0soma X. En el cas de les 
cèl·lyfos del sexe fe'"mení hi ha os cromoso-
mes X. 

Mitfa çant-@(ê'q,di genètic, poden sintetit-
r teïnes amb una 

seqüència d'aminoàcids derocminada. Aques-
ta seqüència específica confereix funcions 
especials a les diferents proteïnes, com per 
exemple, capacitat cl'actuar com enzims o 
com proteïn€s   tl."-ucturals o com proteïnes 
de sosren ent etc, etc ... El DNA conté, 
doncs, la informació ue determina l' estruc-
tura i les funcions d' na cèl·lula. El contingut 
de la informació equival a 10 1 0 byces (deu 
mil milions de bytes) i, a més, en un mínim 
espai, fet que constitueix un somni encara no 
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assolir per la tecnologia informàtica. 
Tor i que· cada cèl·lula de l'organisme 

conté el mateix genoma, no en totes elles se 
sintetitzen les mateixes proteïnes, sinó que en 
cadascuna d'elles se sintetitzen només aque-
lles proteïnes requerides per a les necessitats 
funcionals de la pròpia cèl·lula. Com que les 
cèl·lules sempre s'originen a partir de la divi-
sió de les altres cèl·lules, això pressuposa que 
el DNA també ha de replicar-se. Durant la 
replicació del DNA, se separen les dues cade-
nes que formen l'hèlice doble i cada cadena 
serveix de motlle per a la síntesi d'una cadena 
complementària. Després de la replicació del 
DNA, les cèl·lules es divideixen i cada cèl·lula 
filla conté un genoma idèntic. Aquest meca-
nisme posseeix una taxa d'error coneguda. 
Com a mitjana, s'introdueix una base errònia 
per cada l o9 parells de bases. Això consti-
tueix la base química de les mutacions. Les 
mutacions poden determinar la substitució 
d'un aminoàcid en la proteïna codificada. En 
la majoria dels casos, les mutacions són letals 
per a la supervivència d'una cèl·lula o d'un 
organisme. Però, d'altra banda, la mutació en 
combinació amb la selecció, constitueixen la 
base de l'evolució. En els organismes pluri-
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cel·lulars, aquest principi evolutiu només té 
èxit si la mutació afecta a una cèl·lula germi-
nal, a partir de la qual s'origina un organis-
me. Les mutacions en les cèl·lules somàtiques 
poden exercir un paper important en l'origen 
d'alguns tipus de càncer. 

En els últims anys, s'ha coordinat un gran 
esforç d'investigació per aconseguir un mapa 
de tots els gens del genoma humà i poder 
identificar, així, el codi genètic. La idea de 
seqüenciar el genoma humà va ser proposada 
inicialment als Estats Units (EEUU) entre 
1984 i 1986. Un comitè científic designat pel 
Consell d'Investigació Nacional d'EEUU va 
donar suport a la idea el 1988 i va recomanar: 
la creació de mapes genèrics, físics i de 
seqüències del genoma humà; realitzar 
esforços paral·lels en organismes clau com 
bacteris, cucs, mosques i ratolins; desenvolu-
par la tecnologia necessària per donar suport 
a aquests objectius i, a més, investigar les 
qüestions ètiques, legals i socials plantejades 
per la investigació del genoma humà. El pro-
grama es va posar en marxa als EEUU. El seu 
primer director va ser en ]ames Watso , n 
dels científics que va descobrir l'estructura 
original del DNA a principis dels anys 50 De 
seguida el van seguir altres països com Gran 
Bretanya, França i Japó, on a finals dels 90 el 
Projecte f;enoma Humà havi . pres el vol 
amb la creació de centres de genoma. S'hi 
afegiren altres participants, especial nt Ale-
manya i la  Gna, creant-se un Consorci Inter-
nacional de Seqüenciació del Genoma 
I9:umà. A més es va fundar l'Organització del 
Genoma Humà  r a proporcionar un orum
per a1 coordinació internacional de la in.ves-
tigació genòmica. Al llarg de 1995 el treball 
va progressar ràpidament en dos fronts. El 
primer va ser la constFW.cció dels mapes genè-
tics dels genoFnes de l'home i del ratolí. El 
segon va ser la seqüenciació dels genomes del 
llevat i del cuc, la qual cosa va proporcionar 
informació sobre gens, regions reguladores i 
estructura dels cromosomes . 

La meta inicial era aconseguir un e bós de 
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la seqüència del genoma humà, abraçant la 
majoria del genoma. Aquest objectiu va ser 
aconseguit per dos grups diferents d'investi-
gació: el Consorci Internacional i la compan-
yia privada de biotecnologia Celera Geno-
mics, i publicat a principis de l'any 2001. En 
l'actualitat es treballa per completar una 
seqüència definitiva i tenir-la per a l'any 
2003. L'objectiu del Projecte Genoma Humà 
és produir una única seqüència contínua de 
cadascun dels 24 cromosomes humans i deli-
near les posicions de tots els gens. Ja s'ha 
traçat el mapa total dels cromosomes. El 
genoma humà és unes 30 vegades més gran 
que els genomes del cuc i de la mosca i 250 
vegades més gran que el del llevat. Però, mal-
grat la seva mida, conté entre 30000 i 40000 
gens codificadors de proteïnes, només el 
doble dels que posseeixen la mosca o el cuc. 
Al llarg del genoma, les parts codificadores de 
proteïnes dels gens, anomenades exons, estan 
repartides en peces separades per seqüències 
no codificadores anomenades introns. Gaire-
bé tot l'augment de grandària del genoma 
humà comparat amb el de la mosca o el cuc, 
és degut a què els introns són molt més llargs. 
Els exons són, més o menys, de la mateixa 
mida. Les seqüències de repetició formen una 
gran proporció del DNA restant, al voltant 
del 50%. Actualment s'està investigant quina 
informació pot ser extreta d'aquest compo-
nent majoritari del genoma humà. La resta de 
la seqüència conté promotors, seqüències 
reguladores de la transcripció i altres caracte-
rístiques encara desconegudes. 

Els ge s, o almenys les seves regions codi-
ficadores de proteïnes, comprenen només 
una mínima part del ONA humà, però repre-

1 senten la principal funció biològica del geno-
ma i el principal focus d'interès per als inves-
tigadors. L'objectiu final és aconseguir una 
llista completa de tots els gens humans i de 
les proteïnes codificades per ells per a servir 
com una Taula Periòdica per a la investigació 
biomèdica. És una tasca difícil. Tot i que els 
investigadors solen parlar de l'acoblament 
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entre els gens i les proteïnes codificades per 
ells, és important recordar que milers de gens 
humans produeixen RNA no codificadors de 
proteïnes, com els seus productes finals. 

Però el principal objectiu de les variacions 
entre genomes està en disseccionar les contri-
bucions de gens individuals a malalties que 
tenen una base multigènica complexa. El 
coneixement de la variació genètica ja afecta 
a la cura dels pacients. Per exemple, les 
variants genètiques condueixen a la incompa-
tibilitat d'òrgans i teixits trasplantats, afec-
tant a l'èxit dels trasplantaments. Per altra 
banda, es coneixen uns 2000 gens causants de 
malalties. Així, un dels gens responsables de 
certes formes d'hipotiroïdisme es localitza en 
una regió específica del cromosoma 8. Quan 
l'anàlisi genètica ha implicat una regió parti-
cular d'un cromosoma en l'etiologia d'una 
malaltia, és interessant conèixer quins gens es 
troben en aquesta regió. Variacions en les 
seqüències del genoma condueixen a diferèn-
cies en la nostra susceptibilitat o protecció 
davant diverses malalties; en l'edat de 
començament i la severitat de la malaltia i en 
la forma en què el nostre cos respon al tracta-
ment. Per exemple, ja coneixem quines 
diferències en una base única en el gen APOE 
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[Hereditary persistence of alpha-fetoprotein) 
[Af P defiàency, congenital) 
Piebaldism 
f b  tic kidne disease. adult. 11 
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Mucoli idosis Ill 

r levere combined immunodefíàency due to IL2 deficiency 
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Dysfibrinogenemía, gamma types 
Hypofibrinogenemía, gamma types 

Dysfibrinogenernia, alpha types 
Amyloidosis. hereditary renal. 105200 

Dysfibrinogenernia, beta types 
Facioscapu/ohumeral muscular dysrrophy 

s'associen amb la malaltia d'Alzheimer. Però 
cal recordar que els gens no actuen en el buit 
i que el medi ambient és igualment impor-
tant en la biologia humana. 

Per a finalitzar recordem les paraules del 
Dr. Salvador · Mancada, candidat al Premi 
Nobel de Medicina: "La clarificació del geno-
ma humà ha mostrat el mapa bàsic de l'es-
tructura. Allò que queda per investigar és 
saber exactament què fan els gens, quantes 
proteïnes codifiquen, com interactuen les 
proteïnes, com s'influeixen els diferents siste-
mes de proteïnes, com actuen els factors 
ambientals sobre aquests processos i de quina 
manera malfuncionen per a poder explicar la 
malaltia. I, després de tot això, com es poden 
fabricar medecines que actuïn a nivell mole-
cular prevenint o tractant aquests factors." 
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