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ESTAT ACTUAL DEL CONEIXEMENT DE L'ESTRUCTURA

DEL MATERIAL GENETIC

Antoni Prevosti
:,

SUMMARY

Present state of the knowledge of the structure of genetic material

The answers to the question, what is a gene? have been changing since this ti:rin

was coined by Johannsen. The classical gene was an abstract entity; it was the unit of

function, mutation and recombination in the genetic material. This concept was the result

of the application of the Mendelian method of genetic analysis until the forties of the pre-

sent century. From Benzer's dissection of the rll region of the T4 phage there arose an

operative concept of gene based on the cis-trans effect. However, with the development of

Molecular Genetics, it soon became possible to visualize the gene as a precise material

unit, a DNA segment with information for the synthesis of functional molecules, whether

protein or RNA. The techniques of recombinant DNA, that give us an exact knowledge of

DNA sequences, have shown a greater complexity in genetic information than was previous-

ly expected. Overlapping genes, segments of DNA carrying information in both chains, split

genes and the possibility of different m-RNA being processed from these genes, make it

impossible et present to give a precise definition of gene which corresponds to a real ma-

terial entity having a general validity. At this moment «gene" is only an operative term use-

ful in genetic analysis. This is a paradox, now that we are on the verge of creating new

genes. Also it is becoming apparent that the genome is organized in other units besides the

genes, in which the information carried by the genes is integrated. Thus, the new defini-

tion of the gene must take into account not only the elements of which the gene is com-

posed but also its relationships to the larger units of which it is an integral part.

EL MENDELISME ple, ulls blaus o ulls negres en 1'home, Ila-

I EL CONCEPTE DE GEN vors llises o rugoses en els pcsols, etc. Es-

quematicament, pot dir-se que l'observa-

Fins als anus 40 cl desenvolupament dc cio de com son aquests caracters en els

la Gcnctica depengue de l'analisi Formal de individus d'aquesta descendcncia i de les

la transmissio hereditaria de les caracte- frequencies en que es presenten, va con-

iist iqucs biologigties. Aquesta analisi, I'a- duir Mendel a la formulacio de les sever

nalisi genetica, es basada en cl metode Ilcis i, iuntarnent amb tines poques obser-

ntcndclia que consistcix en 1'estudi de la vacions citologiques, els genetics poste-

descendencia obtinguda en encreuar indivi- riors, a la teoria cromosbmica de I'hcren-

dus d'una mateixa espccic diterents en un cia. Els resultats obtinguts amb el metode

o uns pocs caracters concrets; per exern- mendelia portaren tambe a concebre quc
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niitl^t d';tnc, unI ltIs churetc cls gcns.
Aquests Toren, durant tot cl perfode men-
delia, uncs unitats abstractes deduides dels
resultats obtinguts amb cis encreuaments,
encara que la teoria cromosumica dc l'he-
rencia cis situava en ens cromosomes i su-
posava que havien d'esser constituits qui-
micament per alguna de les substancies
presents en aquests organuls ccflulars, cs
a dir, cis acids nucleics i les prote'ines.
Amb cl rclinament de les tccniques de

i'analisi genctica, cl conccptc precis del
que son cis Bens va anar cvolucionant. En
formular-se la teoria cromosumica de i'he-
rencia, cis anus vint, cl gcn cs concep corn
a unitat hereditaria de mutaciu, de recom-
binaci6 i de Tondo. Aqucsta concepcio va
cristal•litzar en una imatgc, fruit de l'abs-
tracci6 dels resultats obtinguts amb I'ana-
lisi gcnclica i no do I'obscrvacio, segons
la qua] cis cromosomes scrien corn un ro-
sari en quc cis grans correspondrien als
gees. Aquests eren, per Cant, tines unitats
cfiscretes quc ten en cadascuna una Fun-
cio gcnetica, cs a dir, la lacultat de trans-
metre una propictat dctcrminada de i'or-
ganisme. A mes cs crcia que en intercan-
viar-se amb ens cromosomes homolegs, en
el proces de la rccombinacio, ho feien scm-
pre sencers; ens cromosomes es trencaven
entic cis gens, mai no dintrc dels Bens. Fi-
nalment, tambc des del punt de vista dels
canvis mutacionals es comportavcn com a
unitats i no eren formats per parts que
poguessin mutar amb independencia les
tines de les altres. Aixu no obstant, cls
anus quaranta, observations realitzades
primer a Drosophila, pero quc van culmi-
nar andb I'analisi rcalitzada per Bcnzer en
la transmissi6 del caractcr r11 (nisi rapida
do tipus 11) en Cl bacteriofag T4, demos-
trarcn quc dins del, gens hi ha recombi-
naci6 i dilercnts Ilocs de mutaciu. Ales-
bores, cl gen deixa de ser Ia unitat de re-
combinacio i de mutaciu, i de ics propie-
tats quc l'havicn detinit nomes conscrva
la de ser unitat de tunci6. Els resultats
obtinguts per Bcnzer continuaven essent
basats en la tccnica de l'analisi gcnetica
propia do la genctica formal, encara quc
adaptada a les caracteristiques biolugiqucs
(]cis bacteriofags. Per aixo, encara que dens
resultats obtinguts s'indueixen ones uni-
tats hcreditarics amh nines propietats di-
lercnts dc Ics quc se'Is havia atribuit fins
aleshores, aquesles unitats continuaven
sent tan abstractes com cis gees conce-

m,

rn,

Ftc. 1. Rceonibinacio inuacistronica I cfcctc cis-
trans. III, i nt,, mutacions ; m, i m,', constitu-
tions gcnctiques normals . A dalt, cistrons homo-
legs amb mutacions en posicio trans. A baix,
cistrons homolcgs arch mutacions en posicio cis.
Es pot passar do dalt a baix per r'econibinacio.

buts quan es va desenvolupar la teoria
cromosumica de I'herencia. Bcnzcr va pre-
ferir ahandonar cl conccptc do gcn i subs-
Iituir-lo per tins altres ties nomcs opera-
tics, basats en fa metodologia que i'havia
portal a dclinir-nos, sense prctendre que
necessariamcnl corresponguessin a tin co-
ncixernent de la tealitat do i'cstructura (lei
material genetic. Aixi, formula Cl conccptc
de muto, la unilat de mutaciu, Cl segment
flies curt del material hcreditari que cs
capac de mutar indcpcndentment; cl rcco,
la unitat do rccombinacio, ei segment mcs
petit del material hcrcditari gtic pot re-
combinar-se; i el cistr6, CI segment mes
ilarg del material hcreditari dins del goal
pot presentar-se 1'efectc cis-trans.
Taut el mute coin ci iced son parts del

cistro. Un cistrci es una unitat forruada
.per nombrosos ilocs do mtttacio (motors).
Tambe conic nombrosos recons o sigui
cmitats quc pollen recombinar-se; per aixo
cis cistrons homolegs pollen intercanviar
material, quan en aparcllar-se cis cromo-
somes homolcgs ells tambe ho fan. is a
dir, pot presentar-se reconihinacio gencti-
ca intracistrdtiica. En virttit d'aixo (fig. 1),
Si tin cistro porta una nuttaci6 ni, i Cl scu
homoleg una de difcrent in,, aqucstes Po-
den recombinar-sc originant tin cistro amb
les clues mutacions nn, i m, i i'altre sense
cap. Quan Ics dues mutacions estan en
cada cistro homoleg es diu quc estan en
posicio trans, si cstan en el matrix cistro,
en posicio cis. Es logic quc quan cstan en
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pO,I^ IO II,iIIs , 11) lids kIu, ^ i^lluII^ I1O IY;I-

Iitt.i ILI Scva luncio normal, clonal quc tots

dos sI",)n alcctats per Lin canvi mutational.

Aleshores Ia Iuncio normal d'aqucst cistru

nrulcaua a I'oreauiismc. En canvi, quan lcs

clues mutations cstan en posicio cis i el

cistr() holnulcg no en le cap, aqucst rca-

litza Ia luncici normal i l'organismc Ia prc-

sentara. Aqucst let, quc quan clues muta-

tions cstall en posicio trans, l'organisnic

prescnti I'cfcctc mutant mcntrc quc quan

estan en posicio cis prescnti el normal,

.,,ell CHU cfcctc cis-trans. Basant-sc en

aqucst cfcctc, Bcnzcr va dcfinir el cistru

coin al segment mes gran del cronwsoma

clins del goal es prescnta I'efecte cis-trans.

El cistru CS en rcalitat WILL unitat de Iun-

cic. Anib el desenvolupament do in Gcne-

tica molecular es Na anar vcicn! quc cis

cistrons controlen in sintcsi do polipcptids

cspcciics i quc Ics mutations dctermincn

canvis en cis aminoLtcids d'aqucsts poli-

peptids. A consequencia d'aqucsts canvis

cis polipeptids poren pcrdre Ia scva fun-

ciu o realitzar-la dciicicntmcnt. Per aixo

cis cistrons es varcn considcrar equiva-

Icnts a unitats Cie Iuncici.

Set- Ia unitat do Iunciu era Ia propictat

Ionalncntal dcls gees en Cl concepte clas-

sic, coin ho cra ja en cis (clements" per

pesols grocs o weds, rugosos 0 ilisos, etc.,

clue dieuc Mendel quc porter cis gametes.

Aquests clements s'enicnen corn a unitats

do transntissici i com a determinants dell

caracteds hereditaris i, per tart, corn a uni-

tats de funciu. Per aixo, cn considcrar-se

due cis cistrons sun unitats de funciu,

molts genetics van abandonar el concepte

puramcnt operatha de cistru, tornant a cm-

prar cl termc de gen, encara quc per cx-

pressar un conccptc dilcrent del classic.

lit gen passiI a see Homes Ia unitat do fun-

CIO, ecru a mes deixa de ser una entitat

absu'acta. AI nou concepte do gen no s'm

va arrihar inchrectament, a consegcicncia

d'una inctucciu per explicar els resultats

ohtinctits antb I'analisi gcnctica, com s'ha-

via let a la Gcnetica classica. Anil) cl des-

cnvolupanlcnt de la Gcnetica molecular

CS coneixia Ia identitat quimica del mate-

rial hereditari quc CS I'ADN, i tambc quc

cn aqucst Iii ha segments quc pollen in-

Iormacio per Ia sintcsi do polipeptids es-

pcciiics. Aquests segments Cron cis cis-

trons, als cluais es va passar a die-ne gens,

per esscnt unitats materials clelinidcs, quc

and) Ics tecniques de Ia Bioquimica es po-

den ronciscr directament.

Ill I1IL•luilr nICI1LIrlia o

condui primer a Una detinicio ahstracta del

gen, dcspies amb cis treballs do Benzcr a

Lin conccptc purament operant, caracteris-

tic del tipus do coneixemcnt quc Ia cicn-

cia pot obtenir quan cs al limit do Ics seves

possibilitats experimmntals. Peru, en cl cas

de in Gcnetica, aquest limit era nomcs el

d'twa metodologia. La combinacio de i'a-

nalisi genetica amb la bioquimica resulta

urn poderos instrument nou, quc obri ex-

traordinarics possibilitats per aprofundir

en cl concixement del material hereditari

i en el mecanisme del scu Iuncionament.

Amb aquesta conjugacio de tccnigues s'i-

nicia Una nova etapa do la Gcnetica, in do

in Gcnetica molecular.

LA GEN:TICA MOLECULAR

I EL CONCEPTE DE GEN

I -I Gcnetica nlolcciLIF investica Ia base

quimica do I'herencia des del punt de vista

estiucturai: quires son lcs substancics clui-

miques quc former el material hcredit.u-i

i com estan organitradcs; i, des dcI punt

de vista f uncional, amb quins mecanismes

aquestcs molecules es repliqucn, com es

transmetcn i corn detcrminen lcs propic-

tats genetiqucs dcls organismes.

Conceptualment Ia primera conciusio

important do la Gcnetica molecular va ser

quc lcs propictats genetiqucs leis acids nu-

cleics es basen en el let quc aguests poren

portar informacio. En cis sistemes vivents,

Ics sequ. ncies Iincals de nuclcotids dcis

acids nucicics porter informacio, de In ma-

teixa manera quc lcs secl6encies de llctres

do its paraulcs dun llcnguatgc en porten

en cis sistemes culturals. Aixi, el gen es

concep com un segment d'ADN quc porta

informacio per ser traduida en la segiien-

cia d'aminoacids d'un pollpeptid clcterml-

nat. Aqucst conccptc ja no cs abstracte,

correspon a un ens material molt concret,

amb Lines propictats I isiqucs, quimiques i

hioiugiques molt concretes.

No obstant aixo, aqucst conccptc do gen

tampoc no va ser definitiu, ja quc es ba-

sava en tin coneixement incomplet de I'or-

canitzacio i el Iuncionament dcl material

genetic. La primcra modificaciu va see no-

mcs Lill rctoc. En descobrir-se cis gees quc

porten informacio per la sintcsi dcls ARNs

ribosumics i de tiansfcrencia quc no CS

traducixen en prote'ines, el conccptc quc

cis Bens porten informacio per la sintesi

d'una cadena polipcptidlea determinada va
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pwl a clcliiiir-lug. :Ai.xu It() uh"taIIt, ene.ua 1e5pon al triplet I,AC'. l:n la major partcs va podcr mantcnir quc Cl gen cs la uni- dell gcns Ics altres dues lectures possi-
tat de funcio, considcrant-lo tin segment blcs (Ics altres dries pautcs de ILL Iectut'a),
d'ADN que tc informaciu per Ia sintcsi d'u- quc cn l'exemple correspondrien a co-n' molctuIa amb una funcio especilica, sia men4ar a Ilegir per A o per C, U ACU ACU
una cadcna d'ARN o una cadena polipep- ACU AC i UA CUA CUA CUA C, no tenen
tidica. En lots dos casos, Ia inlormacio del cap sentit, no porten informaciu i no es tr.r
gen CS transcriu en una cadcna d'ARN, dueixen en cap cadena polipcptidica. Aixu
pcro ell alguns gcns aqucst ARN mcs o no obstant, en cis gens supcrposats, dife-mcnvs niodificat ja Cs la molcCula Iuneio- rents pautcs de Iettut,a pollen inlormacional a la ccl'Iula, ientre quc en allies, I'ARN corrccta, let pct qual un matcix segment
CS un missatgcr quc transporta la infor- d'ADN porta informaciu per la sintesi denlacio des de I'ADN deis cromosomcs als 2 o 3 prote'incs diterents. Aixu cs 'a desco-ribosomes del citoplasma, on to Iloc ]a brir en I'ADN de dos virus de bacteris, cl,,traduccio» a una scgiicncia d'aminoacids lx174 i cl G4.
quc fornien una cadena polipcptidica es- Aixi, un segment d'ADN amb inlormaciopecifica• per Ia sintcsi dun polipcptid pot scr inclosLes dificultats imporlants pct nou con- (set'-]]C una part) dintrc d'un segment mcscepte de gin s'han produ'it ell comen4ar-sc llarg, quc to inlormacio per Ia sintcsi duna segiicnciar I'ADN. En aprofundir-se en el polipcptid dilerent i mcs Ilarg. Tambc potcolleixemcnt de I'estructura del material ser quc I'extrcm linal de Ia scgiicncia
genetic, s'ha anal descobrint una scrie de d'ADN tine porta inlormacio per la sintcsisituations quc coda vegada fan mes cliff- d'un polipcptid, Ilcgint-se amb una paulacif mantcnir un conccptc de gen unitari, de Iectura dilerent porti inlormacio peramb validesa general. la sintesi del comen4ament dun altrc po-
Un dels descobrinients quc, actualment, lipeptid. Fins i tot shall trobat casos enIa dificil de dollar una dcfinicio precisa que petits segments d'ADN Ilegits en cadadel gin cs Cl dels «gcns supcrposats». A la una de ICS Tres pautcs de lectura possible!,dcfinicio del gen com un segment d'ADN porten inlormacio per 3 polipeptids dife-quc porta inlormacio per Ia sintcsi d'una rents. Aquesta situaciu es pot interprctarnwlccula anlb una funcio especilica, hi ha considcrant quc a vegades els gcns podenimplicita la idea quc aquests segments estar partial 0 totalment supcrposats. Aixid'ADN porten inlormacio per una soli es- pot mantcnir-se la dcfinicio de gen com apctic do nwlecules. Aixo es ctrl en la ma- unitat de funcio, consistent en un segmentjot, part dcls casos, pcro I'existcncia dels d'ADN amb informaciu per Ia sintesi d'una«gcns supcrposats» indica quc hi ha cx- molccula cspccifica. No obstant aixo en

ccpcions, en les quals tin mateix segment aquesta dcfinicio hi anava implicita la idea
d'ADN pot portar informaciu per 2 o fins quc cis segments d'ADN quc former els
i tot 3 cadenes polipcptidiques difcrcnts. gens especifiquen una especic de molecu-
En els gcns que es traducixen per poli- les i nomcs una. Amb el dcseobrimcnt dcls
peptids, Ia inlormacio quc porta I'ADN, o «gcns supcrposats» dcixh do ser valida la
niillor la scva transcripcio en ARN missat- retacio univoca implicita emit cis gcns
gee, quc Cs cl que direetamcnt cs traducix conccbuts com a unitats de funcio i seg.
en les proleincs, es llcgcix per triplets, mcnts especffics d'ADN. Els gens encara
grups do tics nuclcotids consccutius, calla poden ser unitats de funcid, pero la nc
un dcls goals equival a Hit aminoacid de unitats materials independents ones do lc'
Ia cadcna polipcptidica. A nnes, pcrquc la allres, unfvocamenI rclacionadcs amb una
lraduceio do la informaciu do I'ARN mis- funcio cspccifica. Iguals consegiiencies tc
satger sigui corrccta ha de ter-se Ilegint-lo la situaciu delectada en casos en quc, com
scguit, per triplets, a partir d'un punt prc- eri algunes regions de I'ADN (lei bacterio-
cis. E.s a die Si tingucssim una scgiicncia fag ),, les dues cadcnes de Ia doble helix
do nucledtids d'ARN, UACUACUACUAC, on porten inlormacio per una protcina dife-
cada Iletra simbolitza un nucleotid, Ia lcc- rent. Generalment nomcs una de Ics dues
turn podria set- corrccta comen4ant per la cadcnes codifica la inlormacio, mentre quc
U, i aleshores stria UAC UAC UAC UAC, I'altra servcix per a transmctre-la quan
amb Ia qual cosa la inlormacio correspon- I'ADN es replica i per estabilitzar Ia mo-
dria a la sintcsi dun polipcptid format per lecula.
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t .'('VI^1CIIl l,l ctrl" tern, l^;n lil^^ ell cIs

Cticariunts, acccntua Cnc^ti-a mCS Cl que

acahcni de dir. La major part dels gens

etic.uriunts sun formals per intruns i exons.

Els cxuns son cis segments d'ADN que
pollen Ia inturmacio per is sintesi de les

nwleetiles Iuneionats, quc en cis ,Bens par-

tits» son distribuits discontinuamcnt, in
que entrc ells hi ha segiiencies de nucleu-

tids clue no pollen intornrtcio a les qunls

s'ha dunat cl nom d'intruns. L'ADN (lets
""(-,]Is partits» es lranscriti en tin ARN quc

curate cis jilt runs i cis exuns, pcru abans

de convert hr-se en tin ARN Iunciunal o do

sCr Iraduit en una (alma putipeptidica cs

sotntes a till pruccs de «niadtu-acio» que Ii

talla cis intruns. Despres cis exons se Bol-

den CI111'C Ni, tormant mn ARN tuncional 0

tin ARN missatger euntinti, quc put scr

tradtiit en tin pulipeptid. L'ARN quc resul-

ta do la transcripciu d'sigtins «gcns par-

tits'> put scr sotntes a pruccssos de madu-

raciu atternatitis, quc of igillen literents

ARN missatgers i, per tart, pulipcptids

t.unhe (litcrents. Agtiesta urganitzaciu (.leis

gcns eucariunts atignlenta les dificttltats

per rciaciunar cl cunccptc lie gen amb una

Cstrtiettira concreta (ICI material genetic.

La retaciu tinivoca entre tuncio i unitat

d'estrtictura material cs calla vegada
menvs sostell ible.

Les (1111(11IaIs per acolar cl cunccptc de

gcn cncala au<gmenten mss en cunsiderar

Ies idees sobre t'urigen e ultitiu (leis «gcns

partits>>. Scmhta mutt versemhlant quc ets

('Nuns siguin antics 1-ells nits curls, quc ell

cl lranscurs de I'evuluciu s'han reunit. Els

intruns serien segments d'ADN adjacents a

aqucsts gcns priiii!Itis, quc haurien quc-

(tat at sou costal en Iurmar-se tes ttnilats

dwell( superior (I'i iiurmacio, mes cone

plexes, clue serien els gens partits. Agtiesta

idea es hasa en I'existencia do <dominis,)

a ICS proteincs, Cs a dir, unitats Iunciu-

nais (1ilcrenciades (lintre de les cadenes

pruteigties; CIS exuns portarien informa-

ciu per aqucsts duniinis. A mss, in cunser-

vaeiu lc I'estrticttn'a de «gcns pal-tits') seri•t

important per I'evoiucio (leis pens, donat

que permetria Ia Iurmacio de nuns gens

per recumhinaciu (I'exuns mire gens (lite-

rents. D'acurd amb aqucsts intcrprctacio

molts gens serien unitats cumpostes, al-

Inenvs des del punt de vista (ICI seti urigen.

Dctinir-los cum a unitats (IC Iuncio restit-

laria, per taut, contus.

Ens truhem, dunes, en ttna Sittiaeio en
quc no Cs possible lunar WILL definiciu (leis

-Icll^ hCll (iI1c 1 L11)(i11`. `III .1 till ^()Il

cepte homouclu i que s'dIjusti I ruin cnti-

tat real . En el context (lets euncixcmcnts

actuals cl tcrme ,gcn correspun a tin con-

cepts bastant imprccis. Ens relerim a una

ttnitat lie transmissiu hereditaria quc al

mateix temps ho es de I unciu, in quc cs

manifests amb shuns caracteristlea de-
tectable en cl fenutip; peru ni com a uni-
tats de transmissiu Ili de Itinciu cis gens
mantencn una idcntitat material constant.
Aixu no ubstant la utilitzacio del tcrme
gcn continua sent operant rani ell I'analisi

gent lea com a la Genetlea molecular. Tots
cis textos de Gent ea , cncara quc e speciat-
ment ets Hies moderns to no s'atrcveixen
a delinir-lo, contintien utititzanl - I0, p. C., a
I'Enginveria genetica diem quc s'ha aeon-
segtiit intro (l tiir en bacteris et gcn de la
instiiina cle I ' humc i quc aqucsts baeteris
eiaboren insulina humans perque dins
dells Cl gcn ttinciuna . En l'analisi gcn^ti-
ca Cs tutalmcnt universal Ia utititzaeio de
Ilctres per simbotitzar els gcns. Encara que
imprccis, et cunccptc de gcn cuntinua sent
Iunamcntal a i'anhtisi gcnctica . Dcspres
(Thayer evuitieionat al Ilarg del proses quc
ens ha portal als coneixemcnts actual", tur-
nem a titilitzar tin conccpte molt pr6xini
at que s'utiiitzava als comencanicnls de la
Gcnetica, en tin cert sentit comparable at
etc Mendel titian cscrivia que ICS eel-lutes
repl'odtictures pollen dements per als ea-
ractcrs here (l itaris. Utilitzeni tin conccpte
util, operant , prescindint (l c quina sigui
I'entitat material real (l eis gcns. Ili ha no
obstant sixu , una (literencia entre Men,del

i nusaltres. Mendel desconeixia tutalmcnt
quina podia see is base material (l ets Cle-
ments do quc partava . Nusaltres tcnim un
concixement mutt precis d'aquesta base i
fins i tot es gairebc al nostre abast de la-
bricar gcns nous, pet-6 In cumplexitat do
les estructures que euneixem nu CHs prr-

met, almenvs le moment , arrihar a tin
conccpte sintetic quc presenlI una relaeih
univoca amb I'estrticttirs real del material
hcreditari. Frequentment en In ciencia
hem d ' acuntentar - nos amb Situations com
aqucsts ; per entenchre ' ns i per upelativitat
titilitzem coneeptes poc acotats i quc eor-
respunen a una simpIificaci6 do Is rcali-
tat. Mull frcqucntwent 1'avcnc cientific CS
possible per aqucsts simplificaeiu, quc pcr-
mcl cupsar cis trots mes subresurtints (leis
Ienumens. Aixu ens porta a gencralitza-
ciuns, moltes vegades poc exactes, pcro
quc son operatives , no sotament per mani-
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quc pernletcn an au aprutuncliit CH el scu

eoncixement . La histuria de la cicncia ens

m ostra casos d'aqucsts, en quc idccs quc

ara ens semblen superficials , per poc aco-

(acfrs, han estat molt teenndcs per I'avcnc

del e)neISCnh'nt.

L'ESTRUCTURA DEL GENOMA

Anlb el progres deis coneixements do la
Genetica, a mrs de canviar cl concepte de
gen tambe ha gnat variant la idea quc es
tenia dC I'organitzacio dcl genonut i de Ics
scvcs propietats. Classicament, cs pcnsava
que per dannutt dels gcns CI genuma a pe-
nes estava urganitzat. Semblava quc CIS
gees crcn distribu'its a I'atzar dins dcls
cromosomcs. Dint re clef nucli, cncara que
situats al llarg dels cromosomcs, es crcia
quc CIS gens no prescntaven mrs ordena-
ciu quc lcs mongetcs (fins dun sac. La
primcra prova prccisa Coll traria a aqucs-
tes idecs va "'Cr CI dcscobriment leis ope-
rons als bacteris. Des (I'aleshores, calla
dia tenim mrs proves que CI material ge-
netic prescnta una organitzacici superior
a la deis gcns. El material genetic rs orga-
nitzat en rclacio amb el control ordenat
dcI scu funeionament. El dcscobriment
clefs opcrons en fuu la primcra indicacio,
peru I'estruetura gcnctiea etc regions cone
la del complex biturax a Drosophila o I'or-
denaciu en cis mamiters dcls gens dc Ics
families de lcs globincs scgons I'ordre en
quc aetucn durant CI drsenvolupamcnt, en
son cxcmplcs mrs rceents. En aqucst as-
pcctc cncara ens fallen moltcs coses per
concixer i la investigaciu de I'rstructura
dcI genoma en aqucst sent it rs tin dels
ramps (IC Ireball aettials amb mrs perspec-
tives.

tJn altrc problenia d'interes sohrc i'cs-
U'tiettna del ernonut, Cl plantcg_cn Ics se-
giicncics rcpcticics d'ADN, quc pt'cscntcn
Ircgucntment (listribneions CspCcitiqucs,
agrtipacles en dctcrluinadcs regions dcls
cromosomcs. Algunes d'aquestes scgOCn-
cics son tormades per gcns repctits com
cis quc team la intormaeiu pcr Ia sintcsi
tick ADNs rihosumies, de transfcrencia, lcs
histories, etc., peru d'altres no learn cap
Inncin rceonceuda anib segu,rclat. A aqucs-
tes, alguns atitors Ics han qualificadcs dr
gcns cgoistcs» , suposant quc no team

cap tondo i quc la seva abundancia cs
dcu al let quc tenclcizcn a duplirar-sc en CI
gcnoma. Agtirsla tcndcneia tindria per con-
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a nMrll molecular ell taVUI clCls segmCnts
d'ADN quc Ics formcn , quc no comporta-
ria cap avantatge per a I'organismc, lino

mrs aviat una despcsa dr materials i d'e-
ncrgia intitils. EI let es quc la part del ge-
noma cucariont portadora d'informacio

(pcr la sintcsi Cie prole nes o d'ADNs ribo-
sumics i (IC Iransfercneia) as una Iraccio,

en algunCS Cspeeics hastant pclita, de tot

I'ADN quc eontr CI genonia.

L'cstabilitat de I'organitzaeio del gcno-
ma tanlbr es moll me's petita del quc Cs
pcnsava. Primer s'obscrva quc Cis haetc-
riufags tcmperats pollen inscrir CI scu ADN
cn cl croniosonia bacteria. Dcsprrs, es va
eomprovar quc tambr en els CueariontS hi
ha virus que pollen inserir Ia seva infor-
macio genctica en CIS cromosomcs de la
ecltula: cis retrovirus, quc porten la infor-

macio genctica en ARN, peru dcterniincn
I'claboraeio d'tin Cnzim quc transcriu
aqucst ARN en ADN, cl goal s'inscrcix cn
CIS cromosomcs. Autiests Ienumens es van
considerar casos dr parasitismc. Posterior-
nient, als bacteris cs van dcscobrir les se-
giicncics d'inscrcio quc tan possible la in-
scrcio dcls plasmids en cl cronxrsoma bac-
teria. Dcsprrs en CIS euearionts, s'hi han
lrobat els transposons, quc sOn scgiicncics
amb la propictat dC canviar (le posicio en
cis cromosomcs i, Ircqucntmcnt, de for-
mar una replica i d'inscrir- la en tin Iloc
del cromosoma tiiferent ctrl quc oeupcn.
Tots aqucsts elements senrhlen estar rcla-
cionats filogcncticamcnt, Cs a dir, scmbla
quc s'han original cis tins (leis a111-CS i quc
constitueixen una situacio patolugica que
altera CI funcionamcnt normal (mrs eli-
ea4) de ics crfiules. Aixu no obsta pergtie
CI dinamisme quc doncn a i'organitzacio
del gcnunia no tingui importancia hiolu-
gica a ilarg termini, pcrquc Iacilita la seva
cviIurio.
Hem dr conclouIC, per tart, title (stem

en tin moment de erisi, quc cncara 110 sa-
hem corn CS resoldra, del conccptc Cie gen.
A mrs, cl -,ell 110 es I'tiniea tinitat dins dC
i'organitzacio del material genclir. Cum
cliff Mavr , CI <genonia come tin programa
"cnctic, i aqucst per Itincionar etmeacnnCnt
rcqurreix nivclls d'organitzaeiu superiors
als dels Bens. Anrb aixu I'acotaniciii clef
conccptc de grn cncara Cs mrs dif ieil, ;a
quc fa neccssari, a airs d'aeular-lo Cn rCla-
riu amb els elements d'ordre inferior, ier-
ho, tanlbr, respeete a ICS (structures d'or-
ch'C superior.

314


