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Figura 1. Modelo esquemitico de los distintos tipos de plegamicntos de la cromatina en el cromosoma metafésico. a) DNA doble
hélice; b) fibra nucleosémica; c) fibra ¢ inica 30 nm; d) fibra émi dida; ¢) fibra émica conden-

sada; f) cromosoma metalisico. (Modificado de Alben et al., 1989).
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Figura 2. a) Esquema del cromosoma metafésico. b) Tipos de cromosomas metafdsicos (M = metacéntrico, sm = submetacéntrico, st

= subtelocéntrico y t = telocéntrico). Pincheira J., 1991
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Figura 3. Cariotipo humano (46, XY) en el cual se sefialan los gripot cromosémicos (A - B - C~D-E-Fy G)
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Laboratorio de Citogenética Humana
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Tipos de Secuencias del DNA
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% aprox. de DNA gendémico codificante

N° de genes codificantes : 30.000 a 40.000 pb (estimados
X de pb por gen 1340pb (sélo exones

Tamarfio del genoma haploide 3 x 10° pb

% del DNA gendmico codificante : 1340 x 40.000 = 1.78%
3 x 10°
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Superfamilia Génica
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DNA satélite
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1. Gradiente de densidad de cloruro de cesio
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2. DNA satélite clsico
(repeticiones de 100-6.500 pb)

—— (-

3. DNA minisatélite
(repeticiones de 20-100 pb)

EHEHIHE
4. DNA microsatélite repeticiones
[CA}rl (n =2-10 Pb}
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Hibridacion “in situ” en DNA Altamente Repetido
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Padue y Gall, 1970

Caracteristicas de los Distintos Tipos de DNA Repetido Agrupado

Tipos de DNA repetido agrupado

Satélite clasico Minisatélite Microsatélite

5a171 pb (a DNA)

Unidad de repeticion o
centromérico humano

6 pb * 64 pb 2pb—-10pb

Longitud del segmento repetido 100 kb — 5.000 kb 100 pb — 20 kb 100 pb — 150 pb

Distintas regiones

Localizacién cromosémica Centrémeros Telémeros P
cromosémicas

*TTAGGG) n = secuencia telomérica comuUn para los vertebrados




Hibridacion “in situ” con DNA Telomérico Humano
(TTAGGG)n

Thompson & Thompson, 2004
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Variable number of tandem repeats
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Polimorfismo en la Iongitud de

secuencias simples (PL3S)
Alelo 1 ———— CACACA
3 repeticiones
Alelo2 ———— CACACACACA

5 repeticiones

1. Microsatélite de repeticiones en tandem
cortas (RTC)

Alelo 11—

cada unidad de repeticiones de 20-200 pb

Alelo 2 — {1 - - —

2. Minisatélites de repeticiones en tindem
de nimero variable (RTNV)

Deteccion de RTC por PCR

Alelo1

CACACA

Alelo 2

Amplificacion por
PCR, electroforesis

Alelo1 Alelo 2
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Caracteristicas de los Distintos Tipos de DNA Repetido Disperso

Tipos de DNA repetido disperso

SINES LINES
Familia méas representativa Alu Line-1
Unidad de repeticién ~ 300 pb 6.000 pb
Grado de repeticion (N° de copias) ~500.000 pb 50a 100'002/%?11? dispersas
Localizacién cromosémoca *Bandas G- *Bandas G+
Composicién nucleotidica principal G-C A-T

*Corresponde a 13% - 16% de una banda cromosémica; SINES = short interspersed nuclear
elements; LINES = long interspersed nuclear elements.
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Los componentes del genoma nuclear humano

Genoma humano
3.000 Mb

Genes y secuencias DNA extragénico
relacionadas con genes—— — e 1 2.100 Mb
DNA codificante DNA no - Nimero de copias
90 Mb codificante [ DN‘:E?]Q;LKWD tnicoobajo |
-80.000 genes 810 Mb | 1.680 Mb
Seudo- Intrones, Fragmentos I
genes |idE‘fES. de genes ———— | . .. P —— - — .:
remolques DNA repetido Repeticiones esparcidas
en tandem alo ancho del genoma |
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Islas CpG

Regiones cortas del DNA (aprox. 200 pb) en las cuales la frecuencia de CG
p

[T ]

es mayor que en el resto del DNA. indica que “C” y “G” estan
conectadas por un enlace fosfodiester.

Las islas CpG se localizan frecuentemente cerca de los promotores de
genes “housekeeping” (los cuales son esenciales para las funciones
celulares generales) o de otros genes que se expresan frecuentemente en

una célula.
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