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Por qué nos interesan los genomas?



Antes de la revolución
+ Mucha agua pasó bajo el puente para determinar estos “bloques” fundamentales de la vida, cómo funcionan y 

regulan para generar diversidad

+ En todos estos años se han desarrollado diversas teorías para explicar los mecanismos por los cuales cambia la 
información genética, la organización genómica, de cómo y por qué se genera diversidad.

+ Estas teorías se han  puesto a prueba luego de contar con mucha más información genómica. La información 
generada a partir de las nuevas tecnologías de secuenciación, parece iluminar con datos y permitir estudios a 
grandes escalas

+ Está luz también permitió ver que la información obtenida anteriormente basada en organismos fácilmente 
observables o cultivables era la inmensa minoría, siendo la “materia oscura” la mayor parte de la diversidad de la 
vida existente. 

metagenómica cultivos

ADN ADN

ADN



Por qué nos interesa el tamaño de los genomas?

El genoma de los organismos especifica las estructuras de moléculas efectoras codificadas genéticamente (ARNs y 
proteínas) que a su vez son responsables de generar y/o regular las estructuras y procesos requeridos para la supervivencia 
y reproducción de los organismos.

Diversidad genómica Diversidad de la forma y función

Complejidad



El tamaño genómico no se correlaciona 

con la complejidad de los organismos 

eucariotas.

+ Regiones no codificantes

+ Número de genes

+



C-value paradox // C-value enigma

+ Contenido de ADN no codificante, resuelve la paradoja, pero...

Qué tipo de secuencias están presentes en los genomas eucariotas?

Cómo contribuyen en la variabilidad del tamaño genómico?

Cómo estos elementos se acumulan o se pierden a lo largo de la evolución?

Estas regiones no codificantes tienen una función en la biología de los organismos?

Por qué algunos genomas se mantienen racionalizados y otros adquieren un  inmenso tamaño? 



Lynch



Virus

+ Entidades más abundantes en la naturaleza
+ Presentes en casi todos los ecosistemas de la tierra
+ Amplio rango de variación de tamaño, forma, hospedero, complejidad

+ ADN / ARN
+ Simple hebra / Doble hebra

Circovirus
2Kb

2-3 genes

Giant viruses
1200Kb

900 genes
mimivirus



Virus

248000

2018



Virus



Procariotas

+ Genoma compuesto mayoritariamente por regiones codificantes (85-95%)
+ Composición de bases estable a lo largo del cromosoma, pero muy variable entre especies (de 13 a 75%GC)
+ Arquitectura – Genomas configurados en dominios que tienen una relación con el sitio de replicación y el 

empaquetamiento
+  El mapa genético se mantiene estable entre especies relacionadas

⍺ tamaño del 
genoma 

cantidad de 
regiones 

codificantes



Procariotas
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+ Arquitectura – Genomas configurados en dominios que tienen una relación con el sitio de replicación y el 
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150Kb
100 genes

14Mb
10000 genes

endosimbiontes 
obligatorios

reducción

vías metabólicas 
complejas

Agrupamientos “cuerpos” 
multicelulares

Sorangium cellulosum
14.7Mb



Hodgkinia - Tiene propiedades similares a 

otros endosimbiontes

- Alta densidad de genes

- Acortamiento de genes

- Solo 144Kb

- Alto contenido en GC  (58%)



Procariotas



+ El genoma mas pequeño para un organismo de vida libre independiente. 



+ Comparten la arquitectura genómica (ricos en secuencias codificantes)

+ El rango de tamaño es menor para archaea 
+ No presentan tanta reducción genómica para endosimbiontes y parásitos

+ Presentan menor diversidad

Archaea



Archaea



Eucariotas

+ Mebranas lipídicas - núcleo / mitocondria / plástidos

+ Empaquetamiento ADN - nucleosomas 

+ Cromosomas lineales, telómeros

El aumento del tamaño genómico en eucariotas multicelulares es una consecuencia de la expansión 
de ADN no codificante, incluyendo intrones y elementos transponibles.



Eucariotas

1nt = 0,34 nm

E. intestinalis 1.5mm
H. sapiens 2m
P. japonica 100m

Microsporidio
Encephalitozoon 
intestinalis
~2,3Mb - 1900 genes

+ Gran variación de tamaño (factor 60.000)

+ El aumento del tamaño genómico es una consecuencia de la expansión de ADN no codificante
+ Intrones
+ Elementos transponibles
+ Secuencias repetitivas

+

Paris japonica 149.000 Mb (angiosperma)
Hom sapiens
3.234 Mb



Eucariotas



Eucariotas - Unicelulares



Eucariotas  - Animales 
+ Gran variación de tamaño (factor 7.000)

+ La gran mayoría no son “grandes” genomas

+ < 10% superan los 10pg  (1 pg = 978 Mb)

+ Ganancia y pérdida de ADN en los distintos grupos (ej: roedores)

peces pulmonados

salamndras

Dufresne & Jeffery 2011. Chromosome Res.



+ Poca variación comprados con otros taxones,
+ 1-2.1Gb aves, 1.6-6.3Gb mamíferos

+ pero… 
+ Distintos linajes presentan diferente cantidad de ET

Eucariotas  - Animales 



Eucariotas  - Animales 



Eucariotas - Plantas
+ En plantas terrestres, factor de variación de tamaño  de 2400.

+ Reciente gran aumento de información, pero sesgada
+ Angiospermas (plantas con flores) solo hay datos para 2100 géneros de 14000. 
+ Estimaciones para solo el 3% de las especies
+ Varian entre 61Mb y 148.000Mb 

Pellicer et al. 2018. Genes
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Genlisea tuberosa 61Mb (angiosperma)
Selaginella selaginoides 78Mb (lycophyta)

Paris japonica 149.000 Mb (angiosperma)
Tmesipteris obliqua 147.000 Mb 
(helecho tenedor / helechos colgantes)

Pterothamnion plumula
10 Mb (alga)

https://www.algaebase.org/search/?genus=Pterothamnion


Existe un tamaño máximo?

+ Mayoría de los eucariotas poseen tamaños pequeños

+ Genomas gigantes importantes para entender la evolución genómica
+ Alto costo: secuenciación y análisis
+ Datos limitantes

+ Todas las plantas de genomas gigantes son poliploides 

+ Los genomas gigantes en animales no están relacionados con poliploidias recientes



Tope 150Gb?

1) Costo energético. 

2) Integridad

3) Espacio físico y tiempo 



Modulación del tamaño genómico

+ HGT

+ Elementos transponibles

+ Duplicaciones

+ Deleciones



HGT



HGT

+ Expansión y contracción de familias -> variación de tamaño genómico (procariotas)

Duplicaciones  - cerca del gen del que provienen

- requieren neo o sub-funcionalización 

- se expresan más

- conservados en secuencia, redes regulatorias y interacciones físicas

Xenólogs - pueden conferir una ventaja en el momento que son adquiridos

- expresión media

- menor proporción de deleciones -  tienden a persistir por más tiempo en las poblaciones



Elementos transponibles (móviles)

+ Transposones de ADN (cut and paste)

+ Retrotransposones (copy and paste))

- Autónomos 
- No autónomos

El 30% del genoma humano son TE autónomos (entre 6 y 16Kb)
y el 13% no autónomos





Duplicaciones

+ Duplicaciones segmentales
+ De 1000 a >200.000 nt 
+ Intra-cromosoma / inter-cromosomas

+ Duplicación cromosómica o genómica
+ Aumenta el tamaño genómico 
+ Proveen variabilidad
+ Neofuncionalizacion

  



Deleciones

+ Pérdida de genes

+ Pérdida de intrones

+ compactación

● Recombinación homóloga desigual

● Strand slippage durante la replicación

● Double strand breaks



Reducción del GENOMA

2 EJEMPLOS



Reducción del GENOMA



Plasticidad genómica en Tunicados



Plasticidad genómica en Tunicados

- Pérdida de genes en Ciona
- Reducción genómica en  Oikopleura

- Organización en operones
- Reducción de regiones 

intergénicas
- Reducción de regiones intrónicas
- Pérdida de elementos 

transponibles

Pérdida ≠ compactación 

Berná and Alvarez-Valín 2014



Navielle et. al 2019



Cryptosporidium
Patógeno intracelular (humanos/animales)

Causa

- Diarrea severa

- Infección prolongada y potencialmente mortal en 

pacientes inmunodeprimidos

C. parvum presenta 8Chr 9 .1Mb
La diferencia de tamaño genómico es el resultado de 

- Reducción de regiones intergénicas
- Pérdida y acortamiento de intrones
- Reducción del largo génico
- Menor cantidad de genes 

Apicomplejos



Cryptosporidium



Datos recientes

10.000 Virus

97.000 Procariotas

1.563 Eucariotas

ftp://ftp.ncbi.nlm.nih.gov/genomes/GENOME_REPORTS



ADN egoísta y de relleno...
● Selfish DNA (Doolitle and Sapienza, 

Orgel and Crick)’80

Aumento del tamaño genómico por expansión 
de EM

● Bulk DNA (Commoner, Benett, 
Cavalier-Smith)’60 ’70

Aumento del tamaño producto directo de la 
selección natural

- Volumen nuclear
- Tamaño celular
- Tasa de división celular



Lynch



Lynch

 “en última instancia el tamaño genómico es la consecuencia neta de ganancia y pérdida de adn. O sea en las tasas 
relativas de inserciones y deleciones y la habilidad de las selección natural de promover, o eliminar dichos cambios” 



Analizan el tamaño de 502 genomas

148 animales

81 plantas

202 hongos

70 protistas

Correlación entre el tamaño genómico 

El número de genes codificantes

El número de genes y regiones codificantes 

El número de intrones y contenido intrónico





Hipótesis evolutivas 



C-value paradox // C-value enigma

+ Contenido de ADN no codificante, resuelve el paradigma

Qué tipo de secuencias están presentes en los genomas eucariotas?

Cómo contribuyen en la variabilidad del tamaño genómico?

Cómo estos elementos se acumulan o se pierden a lo largo de la evolución?

Estas regiones no codificantes tienen una función en la biología de los organismos?

Por qué algunos genomas se mantienen racionalizados y otros adquieren un  inmenso tamaño? 


