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02/2012 - Revelen I'empremta de la seleccié natural al llarg de tot el

genoma

Els primers resultats del projecte internacional The Drosophila Genetic Reference
Panel, publicats a Nature, tracen per primera vegada el mapa detallat de
I'empremta de la seleccié natural al llarg de tot el genoma de I'organisme model
de la genética, Drosophila melanogaster. El projecte, amb una participacio
destacada de la UAB, ha generat una "biblioteca vivent" que permet a qualsevol
cientific analitzar la relacié entre les variacions en el genoma i els trets
observables dels individus amb una poténcia estadistica sense precedents, fet
que suposa un gran aveng per a I'estudi de les malalties d'origen genétic.
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Els investigadors Antonio Barbadilla, Sonia Casillas,
Miquel Ramia i David Castellano, que juntament amb
Maite Barron consituteixen el Grup de Bioinformatica
de la Diversitat Genética de la UAB. Foto: Antonio
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Una emotiva conferéncia culmina la visita de
Jane Goodall a la UAB

Una concorreguda i emotiva conferéncia va tancar la
visita de la primatologa Jane Goodall a la UAB amb
motiu del Jane Goodall Institute Meeting. La seva
trajectoria vital va ser I'eix vertebrador de la xerrada
de Goodall, que també va donar a tots els presents,
sobretot als joves, raons per mantenir I'esperanga
en el futur malgrat la situacio6 actual.

[+]

AVENCOS
Explorant I'evolucié cromosomica dels primats

Comparant la sequéncia genetica de diversos
primats, entre ells I'home, investigadors de la UAB
han estudiat el paper de les zones del genoma on
trobem repeticions de sequéncies. Aquestes regions
podrien ser les propenses a més canvis durant
I'evolucié dels primats.

[+]
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El Sincrot6 Alba pot ajudar en la lluita contra el
cancer

Durant els ultims anys, diferents técniques de raigs
X generats en sincrotré que permeten una
radioterapia molt precisa i una produccié d'imatges
d'alta resolucio, han estat testades en investigacio
contra el cancer arreu del mon. El Sincrotrd Alba,
malgrat estar envoltat de centres de recerca
biomedica, encara no ha estat aprofitat en aquest
sentit. Un nou projecte proposa aquest Us terapéutic
del sincrotro.

[+]
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Proteina ATR: vigilant la meiosi (Premi Aposta
UAB 2011)

La meiosi és el procés pel qual es generen les
cel-lules sexuals i que implica trencaments de
cromosomes que cal reparar correctament per evitar
mutacions heretables. Aquest projecte, guardonat
amb un Premi Aposta 2011 de la UAB, pretén
estudiar les funcions i els mecanismes d'accié de la
proteina ATR, implicada en la reparaci6 del dany en

482: 173-178. 2012. doi:10.1038/nature10811.

Coneixer la relacié entre la variacié genetica i les caracteristiques observables dels
individus d'una espécie, com l'algada d'una persona o la manifestacié d'una malaltia
hereditaria, és un dels grans reptes de la biologia actual. Fins ara, només una petita part
de la variacid d'aquests trets -que els bidlegs anomenen el fenotip- s'ha pogut atribuir a
variants genétiques.

Per poder analitzar la relacié entre gens i fenotip, un projecte internacional en qué ha
participat com un dels investigadors principals el professor de la UAB Antonio Barbadilla i
el grup que dirigeix de Bioinformatica de la Diversitat Genética, i que ha comptat amb la
col-laboracio del grup de Genomica Comparada i Bioinformatica dirigit pel catedratic de la
UB Julio Rozas, ha obtingut la seqiiéncia completa del genoma de 168 linies procedents
d'una mateixa poblacié de Drosophila melanogaster (la mosca de la fruita, una espécie
model d'estudi en genética). Les linies poden ser consultades per qualsevol cientific
interessat en estudiar la base geneética d'un fenotip donat. Es tracta d'una auténtica
biblioteca in vivo, mantinguda en condicions de laboratori, que facilita la detecci6 dels
efectes geneétics en el fenotip i que permetra conéixer I'arquitectura genética de malalties
hereditaries.

L'analisi de la ingent quantitat de dades que contenen els 168 genomes complets, una
tasca colossal que ha requerit un gran esforg d'especialistes en bioinformatica i genética
de poblacions, esta comengant a donar els seus fruits. El primer, publicat a Nature, ha
estat la deteccié de I'empremta de la seleccié natural al llarg de tot el genoma, la
signatura molecular que la seleccié natural ha deixat en els patrons de variacié genética
en cada regi6 del genoma.

Tota nova mutacié que contribueix a I'adaptacié a I'ambient d'un individu s'expandeix
rapidament en el si de I'espécie -un procés anomenat seleccié adaptativa-. Per contra, hi
ha regions del genoma en les quals qualsevol mutacié és perjudicial i acaba sent
eliminada de la poblacid, en un procés denominat seleccid purificadora, de manera que la
seqliéncia d'aquestes regions es conserva inalterada en el temps. Tots dos processos de
seleccio, I'adaptativa i la purificadora, deixen signatures moleculars caracteristiques en el
genoma. Mitjangant la comparacié dels genomes d'un gran nombre d'individus de la
mateixa especie i d'altres espécies properes, els cientifics han aconseguit tragar el primer
mapa d'alta resolucioé de la seleccié natural d'un genoma, tant de les regions que
codifiquen proteines com de les que no.

Els investigadors han observat que I'empremta de la seleccié natural és present al llarg de
tot el genoma, encara que la importancia dels diferents regims de seleccié depén tant de
les classes de llocs funcionals com de les regions del genoma que es considerin. Per
exemple, s'ha observat que la seleccidé és més intensa i efectiva en el cromosoma X que a
la resta de cromosomes, el que comporta una major velocitat d'evolucié del cromosoma
sexual. Una altra important observacio és que la taxa de recombinacié geneética (variable
al llarg del genoma) juga un paper fonamental en la capacitat que té la seleccié de
millorar adaptativament les diferents regions del genoma. La probabilitat que una regio
genomica respongui eficientment a la seleccié natural depén del seu context
recombinacional. En una regié amb poca o nul-la recombinacié, la seleccié no pot evitar la
degradacio funcional de la regio.

Per al professor de la UAB Antonio Barbadilla, un dels autors principals de I'estudi,
"disposar de 168 genomes d'una Unica poblacié natural és una oportunitat Unica per dur a
terme I'estudi més complet a escala genomica que mai s'hagi fet en una especie ". "Per a
tot genetic de poblacions és un somni fet realitat poder utilitzar un conjunt de dades de la
magnitud d'aquest projecte per poder posar a prova moltes hipotesis que han estat en
disputa durant décades", afegeix Barbadilla.

Per estimar, emmagatzemar, gestionar i visualitzar totes les dades de variacio en els



I'ADN, durant la meiosi. genomes, els investigadors de la UAB, en col-laboracié amb els investigadors de la UB,

[+] han dissenyat i implementat un navegador per a dades de genomica de poblacions fins
ara inexistent: the Population Drosophila Genome Browser (PopDrowser). El navegador
representa graficament tota la informacid extreta de les seqiiéncies genomiques, incloent
les sequiéncies de DNA, les anotacions genomiques, les estimes de diversitat nucleotidica;
i calcula diversos test estadistics per determinar I'efecte de la seleccié natural a nivell
nucleotidic. El navegador PopDrowser es descriu en un article publicat on line a la revista
Bioinformatics i es pot consultar Iliurement a la direccié http://popdrowser.uab.cat.
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