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¢Oué Piensan las Personas del
Comun gque es la Qenética?

Herencia = "Taras"

A menudo, se asocia la genética con la
transmision de defectos o
enfermedades.

Ninos malformados =
"MNaldicion"

Una visién antigua que vincula las

anomalias genéticas con supersticiones.

Superhombre - Habilidades
extraordinarias

La idea de que la genética puede crear
humanos con capacidades

sobrehumanas.

Clonacion - Copias exactas

La creencia popular de que la clonacién
produce duplicados idénticos de seres

Vivos.

Células madre - Fuente
magica de curacion

La percepcién de que las células madre
son una solucién universal para todas

las dolencias.

"Jugar a ser dioses" -
Manipular la vida a
voluntad

Eltemor o la fantasia de que la genética
permite un control absoluto sobre la

existencia.

Cura de todas las enfermedades = Medicina infalible

La expectativa de que la genética por si sola puede erradicar cualquier enfermedad.




Arte, Mitologia y Sindromes Qenéticos

€l ciclope Polifemo, se alojaba en
el €&tna ante los rayos de 2eus...




Arte, Mitologia y Sindromes Qenéticos

...Desesperadaq, lo enla26
fuertemente y suplico a los
dioses:” jTe debates en vano,
hombre cruel! jDioses! Haced qQue
nada pueda jamas separarilo de
mi ni separarme de él”

Los inmortales atendieron a su
pedido y los dos cuerpos
ouedaron fundidos para siempre
en un solo ser, de doble sexo.




Arte, Mitologia y Sindromes Qenéticos

“Don Sebastian de Morra”
Bufén de la corte de Felipe IV

Diego Velazguea. 1645 Oleo sobre
Lienzo.




Arte, Mitologia y Sindromes Qenéticos

Podencéfalo, Anencéfalo y
Notencéfalo

“Philosophie Anatomique. 1822. Tomo II, I1I
Plancha IV




Arte, Mitologia y Sindromes Qenéticos

Complejo Cultural Tumaco-La
Tolita.

600 ao.C- 400 d.C

X

Pueblo de artistas y artesanos

X

Coleccion ICANH

ACONDROPLASIA

Coleccion ICANH

MUCOPOLISACARIDOSIS



Arte, Mitologia y Sindromes Qenéticos




Herencia y Qenética en la AntigUedad

Qrecia Antigua: Teorias de Herencia

Filésofos como Aristoteles propusieron la
""pangénesis", una teoria que sugeria que todas las
partes del cuerpo contribuian con "semillas" para

formar un nuevo ser.

Representaciones Artisticas

El arte antiguo solia destacar los rasgos compartidos
entre generaciones en esculturas y pinturas de

familias nobles, reflejando el interés en los linajes.

Teoria Hipocratica

Hipocrates planted que las "semillas' heredadas
determinaban caracteristicas fisicas y
predisposiciones a enfermedades, una vision

temprana de la genética.



Qregor Mendel y las Leyes de la Herencia (1856-1863)

Padre de la Qenética MNoderna

Sento las bases al identificar patrones matematicos en la transmisién de rasgos y formular las

leyes de segregacion y distribucién independiente.

Conceptos Innovadores

Introdujo ideas clave como dominancia y recesividad, aportando un enfoque matematico y

estadistico al estudio de la herencia.

Redescubrimiento Tardio

Su revolucionario trabajo fue ignorado por casi 35 afos, siendo reconocido simultdneamente por

varios cientificos en 1900.



MNendel y sus "calculos"
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Darwin y la Evolucion (1859)

Impacto Cientifico y Teoria “..aguellos organismos con caracteres especificos Que
les permiten adaptarse al medio pueden sobrevivir y

La publicacion de "El Origen de las Especies' por Charles Darwin en 1859 o R T
transmitirlos a la siguiente generacion...”

revoluciond la biologia. Propuso que la variacion y la seleccién natural impulsan
la evolucidn de las especies, sentando las bases para entender como la genética

impulsa la evolucién, aunque desconocia sus mecanismos.



Darwin v la Seleccion Natural (1859)
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Descubrimiento del ADN (1869)

En 1869, el bioquimico suizo Friedrich Miescher, mientras estudiaba la
composicion quimica de los globulos blancos aislados del pus de vendajes

quirdrgicos, descubrié una sustancia desconocida en los nucleos celulares.

La "Nucleina"

Miescher nombré esta sustancia como "nucleina" debido a su
presencia exclusiva en los nucleos celulares, identificando una sustancia

rica en fosforo con propiedades acidas.

Funcion Desconocida

Aunque Miescher aisl6 correctamente el ADN, pasarian mas de 80 afios
antes de que los cientificos comprendieran su verdadero papel como

portador de la informacion genética.




Redescubrimiento de Mendel y
Surgimiento de la Qenética

(1900)

€n 1900, tres botdanicos europeos: Hugo de Vries, Carl Correns y
€rich von Tschermalk, redescubrieron independientemente los
principios de NMendel mientras realizaban sus propios
experimentos con plantas. Este momento marcé el nacimiento
oficial de la genética como disciplina cientifica.

5

Verificacion Experimental

Los tres cientificos confirmaron
experimentalmente las leyes de Mendel,
observando los mismos patrones
matematicos de herencia en diferentes

especies vegetales.

=

Reconocimiento Tardio

Tras encontrar el trabajo de Mendel en la
literatura cientifica, los tres reconocieron
la prioridad del monje en estos

descubrimientos, rescatando su nombre

del olvido.




Reginald Punnett y William Bateson: Consolidando la
Qenética

Fundadores de la Qenética

Bateson acufi6 el término "Genética" en 1905y, junto a Punnett,

fundaron el Journal of Genetics en 1910.

Descubrimiento del Ligamiento

Observaron el "ligamiento", donde los caracteres se heredan juntos,

una excepcion a la ley de distribucion independiente de Mendel.

€l Cuadro de Punnett

Reginald Punnett desarrollé el Cuadro de Punnett, una herramienta

grafica para predecir las proporciones genéticas en cruces.




Qentipo y Fenotipo
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THE QUICK BEQUEST
18.4.05. Merton House
Grantchester
Cambridge

Dear Sedgewick,

If the Quick fund were used for the foundation of a
Professorship relating to Heredity and Varlation the best title
would, | think, be "The Quick Professorship of the Study of
Heredity." No single word In common use quite glves this
meaning. Such a word Is badly wanted, and if It were desirable

to coin one, "GENETICS" might do. Either expression clearly

John Innes Foundation Historical Collections, courtesy of the John Innes Trustees.
Noncommercial, educational use only.
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"Punnett Square Explained" by Karen Marks, Reedley College is licensed under CC BY 4.0



Descubrimiento de los Cromosomas (inicio s. XX)

FiG. 2. FiG 3.

Portadores Fisicos

Walter Sutton y Theodor Boveri propusieron que los cromosomas eran

los portadores fisicos de los factores hereditarios de Mendel (1902-1903).

Comportamiento Clave

Se observé que los cromosomas se duplicaban y distribuian

sistematicamente durante la division celular, y que cada especie posee

un nimero caracteristico de cromosomas.



Thomas Hunt Morgan y la Qenética Cromosémica

(1910)

En la Universidad de Columbia, Thomas Hunt Morgan y su equipo revolucionaron la genética usando un organismo modelo

humilde pero poderoso: la mosca de la fruta Drosophila melanogaster.

Descubrimiento de la MMutacidon de
Ojos Blancos

Morgan identific6 una mosca macho con ojos
blancos (en lugar de los normales ojos rojos) y
estudio cdmo se heredaba esta caracteristica,

descubriendo patrones de herencia ligados al sexo.
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Confirmacion de la Teoria
Cromosdmica

Sus experimentos demostraron que los genes
estaban fisicamente localizados en los cromosomas,

validando y expandiendo las leyes mendelianas.

Desarrollo de Mlapas Qenéticos

Morgan y sus estudiantes (particularmente Alfred
Sturtevant) desarrollaron los primeros mapas
genéticos, mostrando las posiciones relativas de los
genes en los cromosomas basandose en frecuencias

de recombinacion.



La Doble Hélice de ADN: Watson, Crick, Wilkins y

Franklin (1953)

EL 25 de abril de 1953, Nature publicé el histérico articulo de James Watson y Francis Crick que
proponia la estructura de doble hélice del ADN, uno de los descubrimientos mas

trascendentales en la historia de la ciencia.

La Carrera por la Estructura

Multiples laboratorios competian por determinar la estructura del ADN, incluyendo a

Linus Pauling en Estados Unidos y el equipo del King's College en Londres.

Contribucion Crucial de Rosalind Franklin

Las imagenes de difraccién de rayos X de Rosalind Franklin (especialmente la famosa
"Fotografia 51") proporcionaron evidencia experimental clave para el modelo, aunque

su contribucion no fue adecuadamente reconocida inicialmente.

Revolucion Conceptual

La estructura de doble hélice sugirié inmediatamente un mecanismo para la replicacién
del material genético, explicando como podia copiarse fielmente la informacion

hereditaria.

Watson, Crick y Wilkins recibirian el Premio Nobel en 1962.

La historica "Fotografia 51" de difraccion de rayos X
obtenida por Rosalind Franklin que resulté crucial para el
desarrollo del modelo de doble hélice.



Dogma Central de la Biologia Molecular (1958-1961)

Entre 1958 y 1961, Francis Crick propuso el "Dogma Central de la Biologia Molecular"

Ideas on Proteln Synthesis (Oct. 1956)

The Doctrine of the Triad.

The Central Dogma: "Once information has got into a protein it
can't get out again". Information here means the sequence of
the amino acid residues, or other sequences related to it.

That 1is, we may be able to have
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where the arrows show the transfer of information.




Historia del Codigo Qenético Degenerado: Lo Que los

Qenes nos Dicen

¢Qué significa "degenerado'?
Significa que varios codones diferentes pueden especificar el mismo
aminoacido. Por ejemplo, tanto UUA como UUG codifican para Leucina.

Esto proporciona cierta robustez al sistema genético frente a mutaciones

puntuales.

Tabla del Codigo Genético Humano (Codones y Aminoacidos)

Vaﬁna

Ngm'ma

o Q

c

Isoleycin a

La Tabla del Codigo Qenético
A continuacién, se presenta una tabla simplificada del cédigo genético,

mostrando cémo cada coddn de tres bases se corresponde con un

aminoacido especifico o una sefal de "stop".

cise™?

Detencion |
Triptofano ‘b




Técnica de Secuenciacion del
ADN (Sanger, 1977)

En 1977, Frederick Sanger nos proporcioné una herramienta asombrosa

para comprender el cédigo de la vida.
Leer el ADIU Letra por Letra

Imagina un "super poder" que nos permite descifrar el guion genético, revelando la secuencia

exacta de nucleé6tidos que componen la informacién de la vida.

s

Desentranando el Cédigo Secreto

Esta técnica es como la clave para abrir un libro misterioso que contiene las instrucciones

fundamentales para cada organismo, un verdadero avance en la genética.




Amplificaciéon y Manipulacion del ADN (PCR, 1983)

La "Fotocopiadora" Molecular

En 1983, Kary Mullis inventé la Reaccién en Cadena de la Polimerasa (PCR), una técnica

revolucionaria que permite producir millones de copias de un fragmento especifico de ADN en

cuestion de horas.

Principio
La PCR imita el proceso natural de replicacién del ADN utilizando ciclos de calentamientoy

enfriamiento para separary duplicar las hebras de ADN.

Aplicaciones

Diagnoéstico médico, analisis forense, investigacién basica, arqueologia moleculary

muchas otras disciplinas se transformaron gracias a esta técnica.

Impacto

Mullis recibio el Premio Nobel en 1993 por este descubrimiento que democratizé el
acceso al analisis genético y aceleré dramaticamente el ritmo de la investigacion

gendémica.



Hitos en Diagnoéstico Qenético (Décadas 1980-1990)

€l Nacimiento de la Qenética Clinica Moderna

Diagnéstico Prenatal Primeros Tests Qenéticos Directos

Desarrollo y refinamiento de técnicas como amniocentesis y muestreo de Identificaciéon de mutaciones especificas asociadas con enfermedades como
vellosidades coridnicas para detectar trastornos cromosémicos y genéticos fibrosis quistica, enfermedad de Huntington y distrofia muscular de Duchenne,
antes del nacimiento. permitiendo pruebas diagnésticas definitivas.

Creacion de Departamentos Clinicos Primeros Tratamientos Basados en Qenética

Establecimiento de unidades de genética clinica en hospitales importantes, con Desarrollo inicial de terapias dirigidas a defectos genéticos especificos,

especialistas en asesoramiento genético, citogenética y diagndstico molecular. marcando el comienzo de la medicina personalizada.



Proyecto Qenoma Humano (1990-2003)

3.2B $3B

Pares de Bases Inversion
Secuenciados completamente, Presupuesto total aproximado para
revelando la "receta" genética este proyecto internacional

humana

20-25R

Qenes

Identificados, menos de lo esperado

inicialmente

La competencia entre el consorcio publico internacional (James Watson) y la
empresa privada Celera Genomics, liderada por Craig Venter, aceleré
dramaticamente el proyecto, culminando en un anuncio conjunto en 2000

sobre un borrador inicial.



Primera Secuenciacion

Individual y Avances en
Qendmica Clinica (2007-2008)

Qenoma de James Watson

En 2007, el codescubridor de la estructura del ADN se convirtié en una de las primeras personas
en tener su genoma completo secuenciado individualmente, a un costo aproximado de $1

millon de doélares.

Reduccion Drastica de Costos

Las tecnologias de secuenciacién de "proxima generacion" comenzaron a reducir
exponencialmente el costo y tiempo necesarios para secuenciar genomas completos, iniciando

la carrera hacia el "genoma de $1000".

Aplicaciones Clinicas

Hospitales y centros médicos comenzaron a implementar secuenciacién genémica para
diagndstico de enfermedades raras, identificacion de predisposiciones a enfermedades y

caracterizacion molecular de tumores.




Proyecto ENCODE (2003-2012)

Objetivo Principal

Identificar todos los elementos
funcionales en el genoma humano,
incluyendo regiones reguladoras que
controlan cuando y dénde se activan los

genes.

Wuevo Paradigma

Hallazgos Revolucionarios

ENCODE revelé que aproximadamente el
80% del genoma humano participa en
algun tipo de actividad bioquimica,

desafiando el concepto de "ADN basura".

El proyecto transformé nuestra comprensién del genoma de un modelo centrado en genes

a uno que reconoce la importancia crucial de las regiones reguladoras.

oo’

GENQME @—l

Visualizacion de la compleja red de elementos reguladores

del genoma descubiertos por el proyecto ENCODE, mostrando
cdmo las regiones no codificantes influyen en la expresion

génica.



La NNedicina de Precision y el Futuro de la Qenética

Clinica

TERAPIA CON CELULAS MADRE ADULTAS

DIAGNOSTICO GENETICO PREIMPLANTATORIO

FARMACOGENOMICA

DIAGNOSTICO PRESINTOMATICO

WES

METAGENOMICA: ESTUDIO DE MICROBIOMAS

CLONACION TERAPEUTICA VS REPRODUCTIVA

EDICION GENETICA DE EMBRIONES

NUTRIGENETICA Y NUTRIGENOMICA

WGS

TERAPIA GENICA ENFERMEDADES COMPLEJAS



Qene-Ethics



Un Legado Inmortal: La Obra de
Suzuki en la Ensenanza de la
Qenética

QENE-ETHICS (1989)

Un Pilar para la Formacion Claridad sin Sacrificar Rigor
Integra la genética clasicay la molecular Explica conceptos complejos con precision
en una sintesis clara y util. y gran accesibilidad.

Relevancia Duradera

Su base conceptual sigue siendo vigente en la genética médica actual.

"La genética es una lente para entender la vida."




