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1 ElProjecte L'any 1990 es va iniciar el Projecte

Genoma Humd, una iniciativa in-
ternacional encapgalada per James
[ Watson en qué van participar laboratoris de més d'una dat-
zena de paisos, agrupats en "Organitzacid del Genoma Huma
{Human Genome Organisation, HUGO), als quals posterior-
ment safegi una empresa privada, Celera Genomics, dirigida
per Craig Venter. Al juny del 2000 se’'n va publicar el primer
eshorrany 1el 2003 ez donava per finalitzat &l projecte. La par-
ticipacid catalana més destacada va consistir en el desenvolu-
pament d"eines bicinformatiques especifiques par reconstruir
la seqidncia de nucledtids del genoma™ 1 analitzar-lo per cercar
gens. Mo ohstant aixd, tenir la seqidncia dal genoma no mph-
ca comprendre’n e funcionament, con&ixer-ne Pestructura
interna ni capir la funcé de tots els gens. Malgrat que a I'inici
va generar algunes critiques, actualment ningi no dubta de la
gran contribucid cientifica que representen els coneitements
adquirits, per exemple, en sanitat i farmacologia.

Genoma Huma

Per a identificar els gens, s'uti-
litzen algoritmes que reconel-
xen seqiigncies de DMA comu-
nes a tots ells, determinats grups de nucledtids que es troben a
I"inici i al final de la zona codificant, la que es transcrm a RNA7.
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La funcid d’aquestes seqiléncies é5 guiar la magquiniria mole-
cular durant el procés de transcripaid®. Per aquest motiu, quan
un segment de DMA & flanquejat per aquests elements es din
que s una pawta de lecum oberta. Quan es va imiciar el Projec-
te Genoma Humé hom pensava que s identificarien uns 100.000
gens, atés &l nombre de proteines que codifica. Perd el nombre
de gens del genoma humi que codifiquen protéines ha quedat
establert aprosimadament en uns 24.000.

D torma global, el 23,2% d*aquests gens estan implicats en
Iexcpressid, la replicacié 1 el manteniment del mateix genoma;
el 21,1%, en mecamsmes de transducad de senyal, que fan de
pont entre els estimuls exteriors de les cél-lules 1 les seves res-
postes metabdliques 1 gendtiques; el 17,5%, en les funcions
bicquimiques generals de les cél-hales; i la resta, &l 38,2%, en
altres activitats, per exemple, regular el cicle vital, establir la
comunicacid entre cél-lules, dirigir el desemvolupament em-
brionari, atc.

Tanmateix, malgrat que el nombre de gens que codifiquen
prateines és d'uns 24.000, s’han identificat moltes més pautes
de lectura obertes, unes 34.000, 1 també més transcrits, més de
140.000. El motiu d’aquestes diferéncies ran en la preséncia
de gens que no codifiquen proteines 1 en la preséncia d’altres
que codifiquen cadascun diverses proteines mes o menys re-
lacionades.
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Lanilisi de I'estructura del genoma ha
revelat la preséncia de diversos tipus
de seqiiéncies de DMNA atenent a la
seva funcid: 1) gens que codifiquen proteines, els quals sén
primer transcrits a molécules 'BNA missatger; 2) gens que
codifiquen maolécules d'BMNA de transferéncia 1 EMA ribosémic;
13) multitud de seqiiéncies reguladores, la funcié de les quals
ég controlar el funcionament dels gens.

També s'ha identificat un gran nombre de seqiiéncies que
codifiquen altres molécules 'RNA, com els RMA nuclears petits
i{EMAzn, da langlés small nuclear BMAJ i 2ls microBRMA (BMA-
mi). Els RMAsn sén formats per entre 100 1 300 macledtids i
contribueiven a regular el processament 1 la maduracid de tates
lez altres moléoules d'RMA, mentre que els RMAmi, de 200a 25
mucledtids de longitud, contribueixen a regular 'expressid d'al-
tres gens.

El genoma també conté un cert nombre de pseud ogens, se-
qiéncies ancestrals que enalgun moment de la histdna evolativa®
havien estat gens veritables perd que n’han perdut la funcid i que
actualment ja no es transcriven. La preséncia de totes aquestes
seqiéncies justifica bona part de les diferéncies chservades entre
&l nombre de gens que codifiquen proteines 1 el nombre total de
transcrits i de pautes de lectura obertes. Tanmateix, també cal
considerar I'estructura interna dels gens.

1.2 Lestructura
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na part considerable dels avencos en

biomedicina es nodreixen dels resul-

tats obtinguts en ["analisi del genoma
humai. El Projecte Genoma Huma i els altres
projectes del genoma tenen com a objectiu
descobrir-ne la sequiéncia, comprendre el fun-
clonament i 'estructura del genoma mateix i

dels gens, com es regula la seva acti-

lega metscular  yitat 1 quines implicacions tenen
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dauss, comper €15 AVEN¢0s de la transgenesi en ani-
gerica. mals i plantes.
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