
BIOINFORMÁTICA



Objetivo

• Conocer los conceptos de la 
bioinformática y su relevancia para la 
práctica de la medicina.



Una frontera digital de la ciencia

• Campo interdisciplinario
• Medicina
• Desarrolla métodos
• Aplica software
• Estadística e ingeniería
• Genética, genómica



¿Evolución en la medicina?

Revolución de la 
biología molecular

Revolución de la 
secuencia genómica

Revolución del 
análisis

Revolución del 
tratamiento

HoyHace 10 años Futuro



Propósito

Bioinformática

Conceptos y 
aplicaciones 
biológicas en 
moléculas

Técnicas informáticas

• Matemáticas
• Estadística
• Ciencias computacionales

• Big data
• Cómputo distribuido



Medicina genómica

• ¿Cuál es el riesgo de enfermar si existe alguna mutación 
genética específica?

• ¿Puede ayudar la medicina?

Gen (genotipo)

Riesgo genético

Riesgo de enfermedad

Enfermedad (fenotipo)

Otros genes Ambiente



ADN

• Secuencia de ADN
• Codificante
• No codificante

• ~ 1 Kb en un gen
• ~ 1 x 109 en un 

genoma

>hg19_knownGene_uc002pab.3   range=chr19:45409099--

‐45411789

5'pad=0       3'pad=0   strand=+   repeatMasking=none       

gtgagaagcgcagtcgggggcacggggatgagctcaggggcctctagaaa       

gagctgggaccctgggaacccctggcctccaggtagtctcaggagagcta       

ctcggggtcgggcttggggagaggaggagcgggggtgaggcaagcagcag       

gggactggacctgggaagggctgggcagcagagacgacccgacccgctag       

aaggtggggtggggagagcagctggactgggatgtaagccatagcaggac       

tccacgagttgtcactatcatttatcgagcacctactgggtgtccccagt       

gtcctcagatctccataactggggagccaggggcagcgacacggtagcta       

gccgtcgattggagaactttaaaatgaggactgaattagctcataaatgg       

aacacggcgcttaactgtgaggttggagcttagaatgtgaagggagaatg       

aggaatgcgagactgggactgagatggaaccggcggtggggagggggtgg       

ggggatggaatttgaaccccgggagaggaagatggaattttctatggagg       

ccgacctggggatggggagataagagaagaccaggagggagttaaatagg       

gaatgggttgggggcggcttggtaaatgtgctgggattaggctgttgcag       

ataatgcaacaaggcttggaaggctaacctggggtgaggccgggttgggg       

ccgggctgggggtgggaggagtcctcactggcggttgattgacagtttct       

ccttccccaggtatgggggcggggcttgctcggttccccccgctcctccc       

cctctcatcctcacctcaacctcctggccccattcaggcagaccctgggc       

cccctcttctgaggcttctgtgctgcttcctggctctgaacagcgatttg       

acgctctctgggcctcggtttcccccatccttgagataggagttagaagt       

tgttttgttgttgttgtttgttgttgttgttttgtttttttgagatgaag       

tctcgctctgtcgcccaggctggagtgcagtggcgggatctcggctcact



ADN codificante y no codificante

• Codificante: secuencias que dictan proteínas.
• 5% del ADN en vertebrados.
• Se conoce el código y secuencias.

• No codificante: secuencias reguladoras que 
controlan cuándo, cuánto y dónde un gen se va a 
transcribir.
• Se conoce el alfabeto base, pero el lenguaje es 

en gran medida desconocido.



Los genes humanos

• 30,000 genes.
• Regiones del genoma que codifican proteínas

• se transcriben para generar ARN mensajeros
• proteínas en ribosomas

• 3000 nucleótidos o bases, media de gen
• 3,164.7 millones de bases en genoma

• todos los genes suponen el 2% del genoma



La transcripción de un gen

• La expresión génica o transcripción hace posible la 
diferenciación celular.
• Según el tipo de célula se activa un subconjunto.

• En las regiones promotoras se controla el inicio de 
la transcripción, allí se une la polimerasa ARN para 
iniciar la transcripción
• los enhancers y los silencers potencian o evitan el 

reclutamiento de polimerasa ARN al promotor 
de un gen, favoreciendo o bloqueando la 
transcripción génica.



Cantidad de información

• Información de la secuencia genómica
• ARNm (expresión específica de tejido)
• Proteínas

• Secuencia
• Estructura
• Función



Regulación del ADN



ARN Mensajero

• Secuencia de ARNm
• ¿Procesamiento 

alternativo?

>uc002pab.3   (APOE)   length=1223       

gggatccttgagtcctactcagccccagcggaggtgaaggacgtccttccccaggagccg       

actggccaatcacaggcaggaagatgaaggttctgtgggctgcgttgctggtcacattcc       

tggcaggatgccaggccaaggtggagcaagcggtggagacagagccggagcccgagctgc       

gccagcagaccgagtggcagagcggccagcgctgggaactggcactgggtcgcttttggg       

attacctgcgctgggtgcagacactgtctgagcaggtgcaggaggagctgctcagctccc       

aggtcacccaggaactgagggcgctgatggacgagaccatgaaggagttgaaggcctaca       

aatcggaactggaggaacaactgaccccggtggcggaggagacgcgggcacggctgtcca       

aggagctgcaggcggcgcaggcccggctgggcgcggacatggaggacgtgtgcggccgcc       

tggtgcagtaccgcggcgaggtgcaggccatgctcggccagagcaccgaggagctgcggg       

tgcgcctcgcctcccacctgcgcaagctgcgtaagcggctcctccgcgatgccgatgacc       

tgcagaagcgcctggcagtgtaccaggccggggcccgcgagggcgccgagcgcggcctca       

gcgccatccgcgagcgcctggggcccctggtggaacagggccgcgtgcgggccgccactg       

tgggctccctggccggccagccgctacaggagcgggcccaggcctggggcgagcggctgc       

gcgcgcggatggaggagatgggcagccggacccgcgaccgcctggacgaggtgaaggagc       

aggtggcggaggtgcgcgccaagctggaggagcaggcccagcagatacgcctgcaggccg       

aggccttccaggcccgcctcaagagctggttcgagcccctggtggaagacatgcagcgcc       

agtgggccgggctggtggagaaggtgcaggctgccgtgggcaccagcgccgcccctgtgc       

ccagcgacaatcactgaacgccgaagcctgcagccatgcgaccccacgccaccccgtgcc       

tcctgcctccgcgcagcctgcagcgggagaccctgtccccgccccagccgtcctcctggg       

gtggaccctagtttaataaagattcaccaagtttcacgcaaaaaaaaaaaaaaaaaaaaa       

aaaaaaaaaaaaaaaaaaaaaaa



Tipos de procesamiento del ARNm



Secuencia de la proteína

• Alfabeto de 20 
letras

• ~300 aminoácidos 
en una proteína 
promedio en 
bacterias

• ~200 mil 
secuencias de 
proteínas 
conocidas.

>>uc002pab.3   (APOE)   length=317       

MKVLWAALLVTFLAGCQAKVEQAVETEPEPELRQQTEWQSGQRWEL

ALGRFWDYLRWVQTLSEQVQEELLSSQVTQELRALMDETMKELKAYK

SELEEQLTPVAEETRARLSKELQAAQARLGADMEDVCGRLVQYRGEV

QAMLGQSTEELRVRLASHLRKLRKRLLRDADDLQKRLAVYQAGAREG

AERGLSAIRERLGPLVEQGRVRAATVGSLAGQPLQERAQAWGERLRA

RMEEMGSRTRDRLDEVKEQVAEVRAKLEEQAQQIRLQAEAFQARLKS

WFEPLVEDMQRQWAGLVEKVQAAVGTSAAPVPSDNH



Estructura de la proteína



Información de todo el genoma

Genomas

• Bacteria: 1.6 Mb 
(1995)

• Eucarionte: 13 Mb 
(1997)

• Animal: 100 Mb 
(1998)

• Humano: 3 Gb 
(2001)



Método de secuenciación de
disparo a todo el genoma
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