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1950- Rosalind Franklin

Maurice Wilkins

James Watson i 
Francis Crick

1953 - Descobriment de la doble hèlix del DNA



1966 – Descobriment del codi genètic

Marshall Nirenberg

Sistema lliure de celules per 
sintetitzar aminoàcids:
UUU Fenilalanina
AAA Lisina
CCC Prolina
GGG Glicina

Severo Ochoa



1975 – Descripció de la primera tècnica de Seqüenciació del DNA

Fred Sanger



1985 – Descobriment de la PCR

Thermus aquaticus Kary Mullis

Denaturation Annealing Elongation



1985 – Descobriment de la PCR

Denaturation Annealing Elongation



1986 – Invenció del primer seqüenciador automàtic de DNA

Lloyd Smith

Primera generació de seqüenciadors

https://www.youtube.com/watch?time_continue=3&v=e2G5zx‐OJIw&feature=emb_logo



1990 – 2003 Projecte Genoma Humà (HGP)

Craig Venter i Francis Collins, els caps científics de 
Celera i del Consorci internacional el 26 de juny del 2000, 

en una roda de premsa des de la Casa Blanca



1990–2003 Projecte Genoma Humà (HGP)

Els resultats del Consorci Internacional es van publicar en el 
número 409 de la revista Nature, el 15 de febrer del 2001. Els
de Celera en el número 291 de Science, el 16 de febrer.



1990 – 2003 Projecte Genoma Humà (HGP)

3 billion letters, 175 volumes at Times New Roman 8pt



2005
Roche 454 pyrosequencing 

2006
Solexa system 

2007
SOLiD System 

Next Generation Sequencing (NGS)



Next Generation Sequencing (NGS)



Tecnologies disruptives



Next Generation Sequencing (NGS)

https://www.youtube.com/watch?v=fCd6B5HRaZ8



2008 – 2010 Projecte 1000 Genomes



2010
Illumina HiSeq 2000
Oxford Nanopore

2012
Ion Proton
Illumina NextSeq

2011
Ion Torrent
Illumina MiSeq

Es trenca la barrera 
dels $1K/genoma

Evolució tecnològica

2014
Illumina HiSeq X 
Ten



Programes de seqüenciació de genomes



2016–2025 New Precision Medicine Initiative 
($215 million) aims to catalog the DNA of at least 
1 million Americans in order to ‘bring us closer 

to curing diseases like cancer and diabetes.’

Programes de seqüenciació de genomes

2018-2022 EU countries will cooperate in linking 
genomic databases across borders



Diagnòstic prenatal no invasiu (NIPD)

o SRY gene (sex determining region Y)
o Single copy gene

o DYS14 sequences (testis-specific protein, Y-
linked) 

o Multiple copies

Real Time PCR

Descobriment de la presència de DNA fetal llliure en plasma a les
dones embarassades (Lo et al., 1997)



Diagnòstic prenatal no invasiu (NIPD)

Determinació d’aneuplodies fetals en plasma matern

600 €



Diagnòstic prenatal no invasiu (NIPD)

A/G
A

G

Determinació de la presència de mutació en el fetus a partir de plasma matern



PLATAFORMA
GENÒMICA



MiSeq (2) NextSeq 500

Seqüenciadors disponibles

Applied Biosystems 3130 XL 
Genetic Analyzer



Número de gens
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Estrategies d’abordatge amb NGS

Estudi
poblacional 
de pocs gens

Estudi
poblacional 
de pocs gens

Panells de 
gens

Panells de 
gens

Exomes
(WES)
Exomes
(WES)

Genomes
complets
(WGS)

Genomes
complets
(WGS)



Estudi poblacional de pocs gens

38 Centres

557 Pacients

330 Famílies
557 pacients

Cohort
Portuguesa

Perfil clínico y molecular de la 
Enfermedad de von Willebrand. 
Registro español (PCM‐EVW‐ES)

92 pacients



Estudi poblacional de pocs gens



Estudi poblacional de pocs gens

Disseny i desenvolupament d'un protocol per a la 
tipificació HLA de molt alta resolució mitjançant 
tecnologia de seqüenciació de nova generació. 



Estudi poblacional de pocs gens

3. Pooling2. Indexing1. DNA fragmentation
and adapter ligation

4.Sequencing

96 samples 384 samples

NGSengine
software

4.Analysis



Panells de gens



Panells de gens

Disseny d’un panell de 23 gens relacionats amb 15
coagulopaties congènites (339 exons/pacient)

Permet processar totes les mostres amb un mateix
protocol

Facilita el diagnòstic genètic en casos de fenotips
concordants (HA lleu, VWD 2N)

La validació de les mutacions se realitza mitjançant
dos protocols de seqüenciació totalment diferents

Aporta informació de tots els gens de la cascada de
la coagulació

És necessari acumular mostres per tal que el cost
sigui competitiu, el que pot retardar el temps de
resposta.



Panells de gens

Proyecto de Investigación:
Diagnóstico Molecular de la Hemofilia en Cuba. Estudio de la variabilidad genética y epidemiologia 

poblacional

Instituto de Hematología e Inmunología (La Habana)
Banc de Sang i Teixits (Barcelona)



Exoma Clínic (panell de >4800 gens relacionats amb malaltia)

Conveni de col∙laboració pel desenvolupament del programa RAPID 
(Rapid and Advanced diagnosis and treatment
of Primary ImmunoDeficiencies)



Exoma Complet (WES)

WHOLE‐EXOME SEQUENCING TO IDENTIFY FACTOR VIII 
GENE MUTATIONS AND AUTOIMMUNE GENETIC RISK 
LOCI IN PATIENTS WITH ACQUIRED HAEMOPHILIA. 

IMPLICACION DE LA ADHESIVIDAD PLAQUETARIA Y 
FENOTIPOS RELACIONADOS, Y SUS DETERMINANTES 
GENÉTICOS, EN EL RIESGO DE ETV. RETROVE 3.

2018

ABORDAJE DE LOS TRASTORNOS HEMORRÁGICOS 
HEREDITARIOS DE ETIOLOGÍA COMPLEJA 
MEDIANTE LA APLICACIÓN DE UNA ESTRATEGIA 
COMUN DE SECUENCIACIÓN DE EXOMAS.



GCAT|Genomes for Life.
Estudi Prospectiu dels Genomes de Catalunya, és un projecte de recerca biomèdica molt ambiciós
que uneix interès científic, mèdic i social. S'ha dissenyat per l'estudi del factors genètics i
ambientals que condueixen a l'aparició de les malalties cròniques en la població general. Moltes
d'aquestes malalties, com el càncer, la diabetis, les malalties cardiovasculars o les malalties
respiratòries, afecten a una gran part de la població i son causa d'una elevada mortalitat,
representant també una elevada despesa en gestió sanitària degut al seu caràcter crònic.

Seqüenciació de genomes (WGS)





Seqüenciadors a temps real d’una sola molècula

Third Generation Sequencing (TGS)

https://www.youtube.com/watch?v=rXfS4wJoVLQ



Projectes MinION



PLEASE WAIT...

FUTURE LOADING



Social Genome



Social Genome



Google Genomics

Metáfora
Símil

Hipérbole
Metonimia

Sinécdoque
Anáfora

Prosopopeya
Epíteto
Alegoría

Aliteración
Hipérbaton

Ironía
Paradoja
Oxímoron

Onomatopeya
Sinestesia
Pleonasmo
Perífrasis
Etopeya

Prosopografía
Polisíndeton

Elipsis
Antítesis

Asíndeton
Descripción
Calambur
Apóstrofe
Gradación

Retruécano 
Quiasmo



APRENENT A 
INTERPRETAR EL DNA


