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La Bioinformatica es la aplicacion de tecnologia de computadores a la gestion y
analisis de datos bioldgicos (1). Bioinformatica es la rama de las Ciencias de la
Computacion usada en la investigacion, desarrollo o aplicacion de herramientas
computacionales y aproximaciones para la expansion del uso de datos bioldgicos,
meédicos, conductuales o de salud, incluyendo aquellas herramientas que sirvan
para adquirir, almacenar, organizar, analizar o visualizar tales datos. A diferencia
de la Biologia computacional que seria el desarrollo y aplicacion de meétodos
tedricos y de analisis de datos, modelado matematico y técnicas de simulacion
computacional al estudio de sistemas bioldgicos, conductuales y sociales.

Una de las principales aplicaciones de la bioinformatica es la simulacion, la mineria
de datos (data mining), y el analisis de los datos obtenidos en el estudio de
moléculas relevantes para la vida, principalmente del ADN/ARN/genoma (Proyecto
Genoma Humano) o de las proteinas (cuyo conjunto en un determinado organismo
bioldgico forma su proteoma), asi como el disefio y desarrollo de herramientas tales
como bases de datos, directorios web, etc.
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Una red informatica es un conjunto de equipos
(computadoras o dispositivos) conectados por medio de
cables, seflales, ondas o cualquier otro método de
transporte de datos, que comparten informacién
(archivos), recursos y servicios.

Internet es un método de interconexidén descentralizada
de redes de computadoras implementado en un conjunto
de protocolos denominado TCP/IP y garantiza que redes
fisicas heterogéneas funcionen como una red ldgica
Unica, de alcance mundial. Sus origenes se remontan a
1969, cuando se establecid la primera conexién de
computadoras, conocida como ARPANET, entre tres
universidades en California y una en Utah, EE. UU.

World Wide Web (Web) o Red Global Creada en 1990
por el inglés Tim Berners-Lee y el belga Robert Cailliau en
el CERN (Ginebra, Suiza)

Asia Pacific / Europe/Middle East/Central Asia/Africa / North America /Latin American and Caribbean /RFC1918 IP Addresses / Unknown — White
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DE LOS ANDE

IPv4 4.294.967.296 (23%) direcciones de redes diferentes.
IPv6 340.282.366.920.938.463.463.374.607.431.768.211.456 (2'°%)
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Sequencing Progress vs Compute and Storage
Moore’s and Kryder's Laws fall far behind
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Biologia, un poco de historia

e Gregor Mendel describe en 1866 los mecanismos de la herencia

e El bioquimico suizo Friedrich Miescher descubre el ADN en el nucleo de las células,
en 1868. El término ‘gen’ se usa por primera vez en 19009.

e En 1944 se identifica el ADN como el material de |la herencia.

e El 28 de febrero de 1953, Francis Crick en el pub Eagle de Cambridge, Inglaterra,
y anuncio que él y James Watson habian "encontrado el secreto de la vida.", ganan

el Nobel por ello.

e Severo Ochoa y Arthur Kornberg dan en 1955 los primeros pasos hacia la
interpretacion del cédigo genético, (premios Nobel)

e Identificados 23 pares de cromosomas en el ser humano en 1956.

e Cientificos de Harvard aislan el primer gen en 1969. Es de una bacteria.

eEn USA se funda en 1976 Genentech, primera ingenieria genética.

1977 se decodifica el ADN del phi-X174. 9 genes, 1 cromosoma
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e El gen de la insulina humana se clona en 1978

e Se crean las primeras plantas transgénicas en 1984.

e En 1986 autorizan las pruebas de la vacuna de la hepatitis B, obtenida por ingenieria
genética. El Proyecto Genoma Humano inicia en 1990.

e Un tomate genéticamente modificado sale a la venta en California (1994)
La oveja Dolly, el primer mamifero clonado, nace el 5 de julio de 1996 en Escocia. El
unico cordero resultante de 277 fusiones de ovulos enucleados con nucleos de células
mamarias. Sacrificada el 14 de febrero de 2003.

e Secuenciado el genoma de la levadura de la cerveza en 1996. En la actualidad estan
secuenciados 812 genomas y existen 3734 proyectos en curso.

e En febrero de 2001 se publica el borrador mapa del genoma humano, en 2003 salen
las publicaciones simultaneamente en Science&Nature.

e 2003 inicia el Proyecto ENDODE (the Encyclopedia Of DNA Elements) para identificar
todos los elementos funcionales en la secuencia del genoma humano. En 2012 anuncian

los primeros resultados.
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Nitrogenous base
(A,G,C, or U)
Phosphate ‘”)
group
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| I Uracil (U)
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l | 0 OH
H H | Sugar
(ribose)
_ Thymine (T) Cytosine (C)
|
Pyrimidines
" H No. 4356 Apl'il 25, 1953 NAT [I RE 737
\N/ o equipment, and to Dr. G. E. R. Deacon and the is a residue on each chain every 3-4 A. in the z-direc-
| captain and officers of R.R.S. Discovery II for their tion. We have assumed an angle of 36° between
” part in making the observations. adjacent residues in the same chain, so that the
? Young, F. B., Gerrard, H., and Jevons, W., Phil. Mag., 40, 149  Structure repeats after 10 residues on each chain, that
Nofn” N Mo At /"| (1920). is, after 34 A. The distance of a phosphorus atom
/ C N 4/ N *Longugt Higgiss, M. S., Mon. Not. Roy. 4stro. Soc.. Geopls. SUpP  from the fibre axis is 10 A. As the phosphates are on
H'—‘c || | H—C " ] ® Von Arx, W. S., Woods Hole Papers in Phys. Ocearog. Meteor., 11  the outside, cations have easy access to them.

\ c \ H (3) (1950). X o The structure is an open one, and its water content.
"/ \N/ \H N/ ~ /C\N/ ‘Ekman, V. W., Arkiv. Mat. Astron. Fysik. (Stockholm), 2 (11) (1905). is rather high. At lower water contents wo would
| l ' . expect the bases to tilt so that the structure could

become more compact.
H H H The novel feature of the structure is the manner
MOLECULAR STRUCTURE OF in which the two chains are held together by the
i d imidine b: The pl e f the }l')
NUCLEIC ACI DS purine an pymml ne bases. e planes o e. _e.ses
are porpendicular to the fibre axis., They are joined
s . . together in pairs, & single base from one chain being
Adenlne (A) Guanlne (G) A Structure for Deoxyribose Nucleic Acid hydrogen-bonded to a single base from the other
T } E wish to suggest a structure for the salt chain, so that the two lie side by side with identical
of deoxyribose nucleic acid (D.N.A.). This 2-co-ordinates. One of the pair must be a purine and
Puﬂnes structure has novel features which are of considerable the other a pyrimidine for bonding to occur. The

©Addison Yiesley Longman, Inc

biological interest.

A structure for nucleic acid has already been
proposed by Pauling and Corey!. They kindly made
their lnanuscrigt a.va.ﬂa,ble to us in advance of

hydrogen bonds are made as follows : purine position
1 to pyrimidine position 1; purine position 6 to
pyrimidine position 6.

If it is assumed that the bases only occur in the

Técnicas Avanzadas de Biologia Molecular y Bioinformatica UIS. Bucaramanga, Colombia. http:

//bioinformatica.cecalc.ula.ve/




>\ UNIVERSIDAD

»

B/0lnformatica i SCLARA

CeCalCULA +Red +Ciencia ® ® @

\ e

Genes

“....and that by means of a known chemical substance it is
possible to induce predictable and hereditary changes in cells.
This is something that has long been the dreams of
geneticists."”

Oswald T. Avery, 1943

Un gen es una region localizable de
secuencia genomica, lo que corresponde a
una unidad de herencia, que esta asociada
con las regiones reguladoras, regiones
transcritas o a cualquier otro tipo de

secuencias funcional. Pearson H (2006). v«

"Genetics: what is a gene?".

Nature 441 (7092): 398-401.
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El genoma es el conjunto del material hereditario de un
organismo, la secuencia de nucleodtidos que especifican
las instrucciones genéticas para el desarrollo vy
funcionamiento del mismo y que son transmitidas de

generacion en generacion.

Cromosoma (del griego chroma, color, y soma, Chromosomes

cuerpo o elemento) es cada uno de los pequenos VAN

cuerpos en forma de bastoncillos en que se organiza

Gene
la cromatina del nlcleo celular en la mitosis y la 0/‘ Locus

meiosis, cada uno de los cuales se divide ] 7

® O O Alleles

longitudinalmente, dando origen a dos cadenas

gemelas.
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Alelo b
Un alelo (del griego: allélon: uno a otro, unos a otras) es la *
Par de alelos
i 1A i dominantes 7
localizacion espacial de un gen en un cromosoma. Al ser la homocigoto(Pl i
’ ’ . . - deungen
mayoria de los mamiferos diploides se poseen dos alelos de
Par de alelos
cada gen. Cada par de alelos se ubica en igual locus o lugar. homfégz ,n B
Locus W
En biologia un locus (del latin locus, lugar; plural loci) es una  Pardeaies |
heterozigoto b B-\
posicion fija sobre un cromosoma, como la posicion de un gen Alelo Alelo
recesivo | dominante

o de un marcador.

= Allele for blue eyes (recessive)
= Allele for brown eyes (dominant)

Homologous
Allele for pair of chromosomes Allele for
white flowers \ urple flowers

w -

Locus for flower-color gene
Individual A: Individual B: Individual C:

heterozygous homozygous homozygous
recessive
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Mutacion (del latin mutare=cambiar)

La mutacion es un cambio permanente y transmisible en material

genético (ADN, ARN) de una célula.

normal strand

T
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(emple- u ‘ 'g E l | 'i gg mutated strand
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figre 15 The simple change of ane buse leads (v the
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Types of mutation

Inversion

X

Deletion Duplication

Insertion

d=

Chromozome 20

~
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Chromosome 20
Chromosome 4
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Chromozome 4

Translocation
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Chromosome 4

Chromasome 4
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El cuerpo humano tiene 100 trillones de células.

e En el nucleo hay ~2 m de ADN enrollados en una estructura de unos 0,0001 cm,
ordenados en 46 crosomomas.

e Todo el ADN de estas células podria estirarse e ir y volver hasta el sol 600 veces
(la secuencia llenaria 200 guias telefénicas de 500 paginas)

Genoma La totalidad del ADN de un organismo

Fago A 5x10* pb
Escherichia coli 4x10° pb
Levadura 2x107 pb
Caenorhabditis elegans 8x10’ pb
Drosophila melanogaster 2x108 pb
Humano 3x10° pb
Mitocondrial humano 1.6x10%pb

Genomica Conjunto de ciencias y técnicas dedicadas al
estudio exhaustivo del funcionamiento, evoluciéon y origen
de los genomas.
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Los estudios gendmicos se caracterizan por su
interdisciplinaridad debido a que el gran numero de

datos generados que requiere de conocimientos bioldgicos,

estadisticos e informaticos.

Numeros del Genoma Humano

e Nuclear: 3.200 millones pb / Mitocondrial: 16.600 pb

e ~38.000 genes (el doble que la mosca del vinagre, un

tercio mas que el gusano comun y 5.000 genes mas que la

planta Arabidopsis)

e 99,99% de cddigo es compartido entre humanos (difieren en 1.250 letras)
e De 1.5 a 5 % del genoma codifica proteinas (se estima que existen ~300.000

proteinas). 25 % de genoma no codifica nada o se desconoce su funcion
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Evolucion
"La evolucion es un cambio en la composicion genética de
las poblaciones. El estudio de los mecanismos evolutivos

corresponde a la genética poblacional" (Dobzhansky, 1951).

<
W
@
g
o
a

£
t
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Hace millones de afios atras
Australopithecus
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Seleccion

La seleccion natural es un mecanismo -
evolutivo que se define como |Ia ,

reproduccion diferencial de los genotipos £ |
en el seno de una poblacidn bioldgica. |

MoM, DAD...
/\ THERE'S SoMETUING
YOU NEED To KHoW —
1M A MAMMAL
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””“l"" Wi wwnnwwmn]. Secuencias nucleétidas
Genomas e iy

Secuencias de
proteinas

e Estructuras
—_————
b o

Compuestos
quimicos

Familias de proteinas
basadas en dominios

Interacciones entre
proteinas

Rutas
metabélicas

sistomas =
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Rodriguez-Santiago B. et al (2012)
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