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Sistema Médico-Humano para el almacenamiento y counla de enfermedades
genéticas.

Resumen

Se desarrollo un sistema para almacenar y congulfarmedades genéticas, este sistema
fue probado por especialistas en genética. Larrdoron que se manejo fue acerca de los
23 pares de cromosomas, mostrando informacion gen&s que describen las alteraciones
o deformaciones de los 23 pares de cromosomassteina cuenta con las opciones de

Agregar, Consultar, Modificar, y Eliminar informaai acerca de los cromosomas.

Este sistema se probo y se validado por persanateh de genética, quienes realizaron
pruebas con este sistema. Una de las pruebas gealigaron fue con el par de cromosoma
namero 22, y aunque los resultados obtenidos riuexitosos se pretende que el sistema

trabaje de forma inteligente.

Este sistema sera una herramienta Gtil que seas@a@tla medicina especificamente en el
area de la genética para la realizacion de cossulta enfermedades en los pares

cromosoémicos.



Capitulo 1. Planteamiento del problema

1.1 Introduccion

Actualmente, es posible localizar, identificar, difigar y secuenciar los genes que
codifican las proteinas esenciales y los elemeaeiggladores de su expresion. También es
factible expresar genes en sistemas apropiadosapalizar su funcién o producir grandes

cantidades de las proteinas que codifican.

La genética es la ciencia que se ocupa del estiedia variacion y de la herencia de todos
los organismos vivos. El término “genética” fueguesto en 1905 por William Bateson. El
término de “gen” fue utilizado por primera vez ed02 por Wilhelm Johansen para

referirse a las unidades Mendelianas de la herghcia

La definicion de genética como ciencia que se gacalel estudio de la variacion y
herencia de todos los seres vivos es muy ampliaefta razén se abarcaran dos areas
especificas de la genética: genética humana yiganégdica. La genética humana es el
estudio de la variacion y herencia en los humagos, genética médica se ocupa del
estudio de la variacion genética humana con sa@aufh médico [2]. Ademas de estas dos

areas se necesita la Genética Molecular como apoyaplementario para este proyecto.

Actualmente se pueden desarrollar diversas herrdasigpara dar solucién a gran variedad
de problemas mediante soluciones informaticaswsod). Con el proposito de realizar un
software que puede dar respuesta a consultasaméalzis con las diferentes enfermedades

genéticas, se reunird informacion a cerca de arnasman los genes humanos, esta



informacion se almacenard en un sistema meédico+oingh cual serd la base para
almacenar la informacién de los genes humanospumst@riormente hacer consultas, todo
esto gracias a que se tendrd almacenada y actlallzainformacion de los genes

humanos.

1.2 Objetivo General

Construir un sistema médico-humano para el almacemso y consulta de enfermedades

genéticas.

1.3 Objetivos especificos

» Elaborar descripciones de genes humanos los cusées afectados por
enfermedades genéticas.

* Implementar un sistema de almacenamiento de infiémale los cromosomas del
ser humano.

* Mostrar caracteristicas de anomalias en los gengsvas de la informacion

almacenada en el sistema

1.4 Justificacion.

Ante el crecimiento tecnoldgico en diversas areatadmedicina, es necesario desarrollar
herramientas informaticas para la identificacidiceef de enfermedades, sobre todo en el
area genética ya que ahi se pueden encontrariargrgoria de las enfermedades y esto es
por el gran avance cientifico en esta rama deddia. Con el propdsito de contribuir en

un sistema de deteccidén de enfermedades se almaceryase consultardn enfermedades



cromosomicas, donde se construird un sistema méditano. Es decir, esta herramienta
de almacenamiento permitira manipular la inforrdaccromosomica, minimizando el
tiempo en la obtencion de datos cromosOmicos, paeaposteriormente se encuentren

patrones que definan a una enfermedad y asi sa pleéectar de forma inteligente.



1.5 Cronograma de Actividades

Tareas

Tiempo (semanas)

Septiembre

Octubre

Noviembre

Diciembre

. Elaboracién de la propuesta de investigacion

. Revision de la propuesta de investigacion

4

2| 3

4

1

2

3

2 3

. Revision literaria

. Presentacion de la propuesta de investigacion

. Elaboracion del marco teérico

. Investigar genes humanos

. Investigar genotipo y fenotipo

. Investigar enfermedades genéticas

© |0 (N |0~ [WIN|F

. Investigar ambitos de la genética

10. Revision literaria acerca de genes humanos

11.Tratamiento de la informacién

12. Investigar tipos de base de datos

Tareas

Tiempo (semanas)

Febrero

Marzo

13. Desarrollo del sistema

14. Implementacion del sistema

2

3

15 Pruebas del sistema

16. Anadlisis de los resultados

17. Elaboracion del reporte de investigacion




1.6 Recursos

Recursos de hardware

* Una computadora de escritorio con procesador Reatium IV a 1.4 GHz-
* 512 de memoria RAM.

* Unidad de escritura y lectura de CD.

* 2 puertos USB.

» 1 disco duro con 20 GB disponibles

« 1 memoria USB de 1 GB.

Software

» Sistema operativo Windows XP profesional.

» Navegador web Mozilla Fire Fox version 2.0

» Paqueteria Microsoft Office 2007.

* Visualizador de archivos pdf Adobe Reader 8.0
» Descompresor de archivos Winrar 2.0.

» Manejador de Base de Datos Access 2003



1.7 Alcances y limitaciones.

* EIl presente trabajo soélo reunird informacion comeste a los cromosomas
humanos para almacenar y consultar enfermedade®séonicas.

e Séblo se podra almacenar informacion del cromosormdenero 21 ya que
posteriormente se recopilara la informacion dedssantes cromosomas humanos.

» Este sistema de almacenamiento permitird manipalexformacion cromosémica

gue caracteriza a enfermedades hereditarias.
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Capitulo 2. Marco teorico

2.1 La ciencia de la Genética.

2.1.1 Concepto e historia de la genética

Se podria decir que la revolucibn mas importantdéaebiologia moderna es la llamada
"Revolucién Genética". El impacto del conocimieritdtimo de nuestra informacion
genética ha transformado casi todos los aspectts afgividad humana y en especial a la

medicina [3].

Hay evidencia a través de relieves esculpidos eocka que en el antiguo Egipto el cultivo
de plantas y la doma de animales eran actividadédianas (2700-2200 a. de JC).
También han aparecido pinturas de una antigieda8.@® afios (6.000 a. de JC) en
Argelia que muestran la conduccién de ganado. Rosénte estas actividades debieron
requerir el reconocimiento de las caracteristiasedbles y su seleccion. La polinizacion
de palmeras datileras (883-859 a. de JC) en gravddoEgipto, indica conocimientos
detallados de la historia natural conducente aftlizacion. Unos gravados hallados en
Caldea (Irak) de hace unos 6.000 afios ilustranggdedi en los que se documenta la
transmision de la crin de los caballos. El recomimito de las caracteristicas en los
animales y plantas debio favorecer el reconocirnidetlas caracteristicas humanas y como
algunas de éstas se transmitian a la descendéhcia [

Durante la civilizacion griega surgieron fundaméntnte 3 ideas referentes a las leyes de
la reproduccion y herencia cuya influencia se aliterhasta el siglo XIX: la de la
pangénesis, la de la epigénesis y la del prefoonarno. La pangénesis postulaba que el

semen se formaba como suma de pequefias particatzlentes de todas las partes del

11



cuerpo que, circulando por la sangre, llegabanaha&st testiculo. Estas particulas,

representativas de los rasgos de cualquier parteudepo, se transmitian durante el acto

sexual a la descendencia. La epigénesis estalgjeeitbs organos del adulto no existen al

principio, sino que se forman durante el desarrdista idea era contraria a la del

preformacionismo, que establecia la existenciandeomunculo dentro del espermatozoide

gue contenia todos los 6rganos ya formados. Laeanélia de las ideas iniciadas en la

antigua Grecia quedo incluso reflejada en la teddala evolucion de los caracteres

adquiridos formulada por J.B. Lamarck. Segun esidd, los caracteres adquiridos podrian

transmitirse a futuras generaciones. Segun [1]jgaiente tabla muestra los hechos mas

importantes en el campo de la genética.

Tabla 2.1.Hechos importantes en el campo de la genética [1].

Ao Autores Principales Descripciones, Descubrimientas hechos.
1859 Charles Darwin Origen de las especies de Darwin
Gregorv Mendel Herencia unitaria. Distribucién independiente.
1865 gory Segregacion.
1869 Friedrich Miescher Aislamiento del DNA por primemz
1902 Walter Sutton Teoria cromosomica de la herencia
1905 William Bateson Término de genética
1909 Wilhelm Johansen Términos de GEN, genotipo y femoti
Alfred Hersey, Martha .
1952 Chase Los genes estan hechos de DNA
Francis Crick, James .
1953 Watson DNA es una doble hélice.
1955 Joe Hin Tjio El hombre tiene 46 cromosomas
1961 | Brenner, Jacob , Meselsq El mRNA porta informacio
1966 | Nirenberg, Khorana, Ocho Caodigo genético. Sintekia y RNA.

2.1.2 Definicion de Gen

“Wilhelm Johansen utiliza por primera vez el téroohe gen para referirse a las unidades

mendelianas de herencia. También se distingue gatretipo (lo heredado) y fenotipo (la

12




apariencia externa)” [1]. La genética es el campdadbiologia que se encarga del estudio
de la herencia, es decir, el modo en que los ragdas caracteristicas se transmiten de
padres a hijos (como el color de los ojos y unaibflmlad mayor de contraer una

enfermedad determinada).

El objeto de estudio de la genética sondasones de herencia. Los gemstan formados
por segmentos de una molécula que codifica la nmcidn genética en las células

denominada acido desoxirribonucleico (ADN)

La genética se subdivide en distintas ramas [3jtdsicao mendeliana (que se centra en el
estudio de los cromosomas y los genes y en corhersean de generacion en generacion),
la cuantitativa (analiza el impacto de multiplesag sobre el fenotipo), la molecular

(estudia el ADN, su composicion y la forma en geesplica), la genética de poblaciones
y evolutiva (centra su atencién en el comportamiatg los genes en una poblacion y de
coémo esto determina la evolucion de los organismdes)genética del desarrol{oomo los

genes que controlan el desarrollo de los organismos

2.1.3 Genotipo y fenotipo / transmision y expresion

La genética debe su existencia al hecho genétas:otganismos son portadores de
informacion codificada. Esto, que hoy parece obeio,su momento fue extrafio, anti-
intuitivo. La revolucion informatica y la teoria die informacién no habian mostrado la
I6gica e "intuitividad" de estos aspectos: no haganen sistemas no vivos excepto los

hechos por el hombre que se corresponda con eligefs).

Fue Mendel el primero en captar la naturaleza dadbs organismos, su dicotomia entre
Su genotipo y su fenotipo (a pesar que estos ctoe@peron introducidos por el danés W.
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Johannsen en 1911). Lo esencial del mendelismcelfyercatarse de la ruptura, nunca
antes clara, entre el proceso de herencia y elepoode desarrollo, entre transmision y
expresion. Se heredan un conjunto de factoresnmgeros genes, y el estado genético
interno de cada individuo. Sgenotipoes una consecuencia de las leyes dindmicas que
regulan el paso de estas entidades de padressalta® dos leyes de la herencia son leyes
de transmision, no hacen ninguna referencia adaexia del organismo, (&notipg. El
fenotipo, con respecto a la herencia, es un epifiend sin interés, pues éste resulta de un
proceso causal diferente: el proceso epigenétida detogenia, que depende del estado de

los genes pero no de las leyes de su herencia (itiewi92).

Luego entonces se define que genotipo y fenotig6]es

Fenotipo: la clase de la que se es miembro segun las edeldfisicas observables
en un organismo, incluyendo su morfologia, fisitdbog conducta a todos los

niveles de descripcion.

Genotipo: La clase de la que se es miembro segun el estadlms factores

hereditarios internos de un organismo, sus genes.

El fenotipo y el genotipo se identifican a un sbieel: el del ADN. Por primera vez en la
historia ahora el genotipo también es fenotipoyresaracter observable, expresién de la
realidad material del genotipo. “Un conocimientangteto del sistema genético requiere
conocer como el genotipo se relaciona con el fpoogi como el fenotipo a su vez se
relaciona con el genotipo (puesto que las leyesvauede genotipo a fenotipo no tienen
necesariamente que ser las mismas leyes que i@naigo a genotipo, como lo muestra,
la existencia de dominancia y la redundancia dégodd por ultimo, el genotipo parental

14



llega a convertirse en genotipos hijos, ver laufagl que muestra la relacion entre los
espacios fenotipicos y genotipicos. Mientras que @kimo proceso practicamente esta

resuelto, solo existe un conocimiento limitado ae dutas causales de los otros procesos

[7".

*
/:J_(;;gutus T h\\

; '\4I Espacio
T genotipico
: @ Cigot

S |

A

1]

o\ _
8 - Bl | Ccpac
< . ——_j_’) )

Figura 2.1. Relacion entre los espacios fenotipicos y gerautpj7].

T1, T2, T3 y T4 son las leyes de transformaciorueegas para obtener una descripcion
completa de ambos espacios entre generacionesn fagiontin 1971], T1 son las leyes
epigenéticas que convierten los cigotos en fenstipdultos. T2 son las leyes de
apareamiento, migracion y seleccion natural queificad la distribucion de los fenotipos
dentro de una generacion. T3 simboliza las regles pmermiten inferir la distribucién de
genotipos a partir de los diferentes fenotipostaduiT4 son las leyes genéticas de Mendel
y Morgan (las leyes de transmisidn) que permitedgcir, a partir de la distribucion de los

genotipos parentales, la distribucion de los geosten la préxima generacion [8].
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La relacion entre el fenotipo y el genotipo es clajapdebido a, las relaciones entre alelos
de un gen llamadas relaciones de dominancia y Hesaicciones entre genes, otras
relaciones se generan por la secuencia de ambjgotéss que pasa cada genotipo durante
su desarrollo [9]. La descripcion del fenotipo de individuo tiene una dimension
temporal. Cuando el fenotipo se describe a un mk@imo del genotipo, el componente
de interaccion entre genes y el ruido asociad@sémollo es menor y puede determinarse
con mas claridad las relaciones entre ambos nivelesivel de descripcibn mas bajo
posible: es el nivel del ADN. La secuencia de um @etermina completamente su genotipo
y, es posible inferir el fenotipo del genotipo. ritVel inmediatamente superior, el &cido
ribonucleico (ARN) mensajero, presenta componedieglaboraciéon de mensajes, tales
como edicion o procesamiento del ARN. El sigwgemitvel, la proteina especificada por
los genes, presenta una relacion exhaustiva (de umachos) debido a la degeneracion del
codigo, ademas en este nivel hay, una modificad&ita estructura secundaria y terciaria
bajo la influencia de genes distintos al que e$ipadia proteina. La division, la migracion
y la diferenciacion celular que sigue a la sintestgeica introducen un nimero creciente
de interacciones, incrementando con lo anterior magor contingencia a las relaciones

entre el fenotipo y el genotipo.

2.1.4 Enfermedades genéticas

Existen varios tipos de enfermedades genéticamdao en el que se hereda el trastorno
puede ayudar a determinar los riesgos en un enthgrakriesgo de que vuelva a recurrir
en futuros hijos. Los riesgos de tener un bebé wordefecto congénito debido a una

anomalia genética pueden aumentar cuando:

16



« Los padres tienen otro hijo con un trastorno geoéti
- Existen antecedentes familiares de trastornos igeseét
« Uno de los padres tiene una anomalia cromosémica.

- El feto presenta anomalias que se detectan endpadia

Los diversos tipos de enfermedades genéticas sajukael sistema trabajara son:

« Anomalias cromosémicas
- Defectos de un Unico gen
« Problemas multifactoriales

- Problemas teratogénicos

a) Anomalias cromosomicas

Las anomalias cromosdmicas pueden ser heredadias pkedres o pueden aparecer sin que
haya antecedentes familiares. Las anomalias cromoa® mas frecuentes son los

siguientes [10]:

1 Aneuploidia.- Cantidad de cromosomas superior eriof a la normal, que incluye
sintomas como:
o El sindrome de Down (trisomia 21)as células contienen tres cromosomas
21
o El sindrome de TurnetJno de los cromosomas sexuales no se transfiere,
dejando un cromosoma X solo, o un total de 45 ceommas X's.

2 Delecion.- Falta parte de un cromosoma o parteatibo de ADN.

17



3 Inversion.- Se presenta cuando un cromosoma seretelep y la parte del
cromosoma que se desprende se invierte y se vaelwsertar. Las inversiones
pueden causar defectos congénitos 0 no, segurireatesa exacta.

4 Translocacion.- El término translocacion se utilizasando se presentan
modificaciones en la ubicacion de determinado rieteromosomico.

o Translacion reciproca.-El ADN se intercambia equitativamente entre
cromosomas sin que se agregue o se pierda ningimgadre con una
translocacion equilibrada es sano, pero corre ebgd de transmitir
cromosomas no equilibrados en el embarazo.

o Translocacién robertsoniana.-Un translocacion balanceada en la que un
cromosoma se une al extremo de otro.

5 Mosaicismo.- Presencia de dos 0 mas patrones camioss en las células de un
individuo, que origina dos o mas lineas celulapy Ejemplo, algunas con 46

cromosomas y otras con 47).

b) Defectos de un Unico gen

Los defectos de un Unico gen se conocen como inasttereditarios mendelianos, debido
al primer trabajo en genética de Gregory Mendel.eBtos trastornos, un sélo gen es
responsable de un defecto o anomalia. Los tragtateain Unico gen normalmente tienen

mayores riesgos de ser heredados y pueden ser [11]:

1 Dominante. Se produce una anomalia cuando solalerios genes de uno de los
padres es anormal. Si el padre tiene el trastoghdhebé tiene un 50% de

posibilidades de heredarlo. Algunos ejemplos son:

18



(o]

(o]

Acondroplasia.- Desarrollo imperfecto de los huesos que causa el
enanismo.
Sindrome de Marfan.-Trastorno del tejido conectivo que provoca

extremidades largas y defectos cardiacos.

Recesivo.- S6lo se produce una anomalia cuandmsarphdres tienen genes

anormales. Si ambos padres son portadores, eltlegt@éun 25% de posibilidades

de tener el trastorno. Como ejemplo se incluyedoiente:

(o]

(o]

Fibrosis quisticas.Trastorno glandular que produce exceso de mucissen
pulmones y problemas en la funcién pancreética ydsorcion de los
alimentos.

Anemia drepanocitica:Frastorno que produce glébulos rojos anormales.
Enfermedad de Tay Sach3rastorno autosomico recesivo hereditario que
produce la degeneracién progresiva del sistemaiaservcentral, con

resultados fatales (normalmente alrededor de &%0S de edad).

Trastorno ligado al cromosoma X. El trastorno es#erminado por los genes del

cromosoma X. Los principales afectados y quieneseti el trastorno son los

hombres. Las hijas de hombres que sufren el trasteon portadoras del rasgo y

tienen una posibilidad cada dos de transferirlasatgjos. Los hijos varones de las

mujeres portadoras tienen una posibilidad cadaddosener el trastorno. Como

ejemplo se incluye lo siguiente:

Distrofia muscular de Duchenne.Enfermedad de debilidad y desgaste
muscular.
Hemofilia.- Trastorno hemorragico causado por bajos nivelasisencia, de

una proteina de la sangre que es esencial pasadalacion.
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c)

d)

Problemas multifactoriales.-“Algunos defectos congénitos no siguen el patron de
un unico gen ni de anomalia cromosdmica sino quieben a varios problemas, o
al efecto combinado de los genes y el ambientdifitsl predecir la herencia de
anomalias causadas por factores multiples” [LZJuAbs ejemplos son los defectos
cardiacos, el labio leporino o el paladar hendidmsy defectos del tubo neural

(defectos en la columna o en el cerebro).

Problemas teratogénicos.Se sabe que ciertas substancias producen anorealias
los bebés. Muchos defectos congénitos se producamdo el feto es expuesto a
teratdgenos (substancias que causan anomaliag)telweh primer trimestre del
embarazo, cuando los o6rganos estan en formaciéh M8unos teratégenos

conocidos son los siguientes:

Algunos medicamentos

El alcohol

Exposicion a altos niveles de radiacion
El plomo

Determinadas infecciones (como la rubéola)
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Los problemas genéticos se diagnostican en ladidaneon riesgo de sufrir enfermedades
genéticas pueden consultar a un asesor espec@laadgenética. Este especialista se
apoyara en la citogenética, ésta es una ramagknktica que se ocupa del estudio de los
cromosomas, También puede ser necesario contiofDe de cada padre para conocer
algunos patrones genéticos hereditarios, 0 en @easise dispone de pruebas prenatales
para detectar problemas en el feto. Las pruebatepuacluir las ecografias (utilizar ondas
sonoras para observar las estructuras internashuebktreo de vellosidades corionicas
(examinar los tejidos que rodean al feto), o laiapentesis (tomar una muestra del liquido

amniotico) [2].

2.2 Ambitos de la genética
2.2.1 Genética humana

Cada ser humano esta formado por trillones deal@n cada una de estas células existen
46 cromosomas: 44 cromosomas autosomicos y 2 coonass sexuales (XX en las
mujeres y XY en los varones). Los 46 cromosomasesponden a 23 aportados por el
espermatozoide y 23 aportados por el 6vulo, de nmpdo al ocurrir la fecundaciéon se

constituyen los 46 cromosomas del cigoto y de ttatasélulas derivadas del cigoto inicial.

En los cromosomas residen los genes, que correspanths unidades de la herencia. La
informacion genética se encuentra codificada emgias trozos de la molécula de ADN.
Los genes poseen una secuencia especifica comunciarf particular. Generalmente, esta

secuencia génica especifica determina una funcgpecéfica, como por ejemplo, la
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formacion de una proteina que cumple un rol especé las complejas vias metabolicas

gue presentan las diferentes células de nuestamisrgo.

La genética humana es la disciplina biolégica geiepieocupa de la manera cdmo se
transmiten (herencia) los caracteres de padrgssdlo largo de las generaciones, y de las
semejanzas Yy diferencias entre padres e hijossouneleterminadas por la herencia y el

ambiente [1].

2.2.2 Genética médica

La genética médica es la aplicacion de la genétida medicina. La genética médica tiene
amplios y variados campos de aplicacion, puedeauindampos individuales como la
genética clinica, la genética bioquimica (la geaétbioquimica es un hibrido de la
bioquimica principalmente de aminoacidos y proteigala genética), citogenética (la
citogenética es un hibrido de la citologia y lagma,; incluye el estudio de cromosomas
bajo el microscopio), genética molecular (la gex@étmolecular es un hibrido de la
bioquimica del ADN y ARN con la genética), la gecettde enfermedades comunes. A
cualquier otro campo de genética médica se le derssihibrido de la medicina clinica y

medicina genética [10].

2.2.3 Genética molecular

La biologia molecular (o biologia molecular) seadban estudiar la estructura de genes, de
su expresion y del control de su expresion. Laogial molecular estd condicionada a
trabajar, principalmente, con moléculas de acideoxieribonucleico (DNA) y de acido
ribonucleico mensajero (MRNA). Las aplicacionesadieiologia molecular son multiples y

muy prometedoras. Estas aplicaciones pueden sBradéis en un laboratorio de
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investigacion para estudiar la estructura y laesipn de un gen (o de una parte de un gen),
en la industria para conseguir producir, a pagicélulas, proteinas utiles para el hombre, o
incluso en un laboratorio de biologia clinica pefiectuar algunos diagnosticos. Ademas, se

espera mucho de la terapia genética [14].

2.3 Acido desoxirribonucleico (ADN)

2.3.1 Definicion de &acido desoxirribonucleico (ADN)

El ADN es un polimero de nucleétidos (en otras lpala un polinucleétido). Un polimero
es un compuesto constituido por muchas unidadeplesntonectadas entre si, como
semejando una cadena formada por varios eslaboBasel ADN. Cada eslabon es un
nucledtido y cada uno de estos nucledtidos estaafdo por azlucar (desoxirribosa), una
base nitrogenada (adenird\, timina—T, citosina>C o guanina>G) y finalmente un
grupo de fosfato que actia como enganche de cdaldescon el siguiente. Lo que
diferencia a cada eslabon (nucleétido) de otrotadsse nitrogenada y por consiguiente la
secuencia del ADN se define nombrando sélo laesesta de sus bases. En los organismos
vivos, el ADN se presenta como una doble cadenaudieotidos, en la que las dos hebras

estan unidas entre si por unas conexiones denoasimagntes de hidrogeno [15].

2.3.2 Estructura del ADN

El ADN es una molécula forma por dos cadenas d&gpaale forma antiparalela y con las
bases nitrogenadas enfrentadas. En su estructdnaemsional, se distinguen distintos

niveles [16]:

1. Estructura primaria:
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Secuencia de nucledtidos encadenados. Eis eatlenas es donde se encuentra la
informacion genética, y dado que el esqueleto esigho para todos, la diferencia de la
informacién radica en la distinta secuencia de $asteogenadas. Esta secuencia presenta

un cadigo, que determina una informacion u otrgusesl orden de las bases.

2. Estructura secundaria:

Es una estructura en doble hélice. Permite expéitalmacenamiento de la informacion
genética y el mecanismo de duplicacién del ADN uea cadena doble, dextrogira o
levégira, segun el tipo de ADN. Ambas cadenas sonptementarias, pues la adenina y la
guanina de una cadena se unen, respectivameatéinaria y la citosina de la otra. Ambas
cadenas son antiparalelas, pues el extremo 3" desenrenfrenta al extremo 5" de la

homdloga.

3. Estructura terciaria:

Se refiere a como se almacena el ADN en un espadacido, para formar los

cromosomas. Varia segun se trate de organismoarjotas 0 eucariotas:

1. En procariotas el ADN se pliega coma sdper-hélice, generalmente en forma

circular y asociada a una pequefia cantidad deipaste

2. En eucariotas, dado que la cantidad@i de cada cromosoma es muy grande, el
empagquetamiento ha de ser mas complejo y compaeata;ello se necesita la presencia de
proteinas, como las histonas y otras proteinas aterateza no histénica (en los

espermatozoides estas proteinas son las protaminas)
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2.3.3 Estructuras en doble hélice

El ADN posee demasiadas conformaciones. Sin empargorganismos vivos sélo se han
observado las conformaciones ADN-A, ADN-B y ADN{z clasificacion que adopta el
ADN depende de su secuencia, la cantidad y direcdé super-enrrolamiento que
presentan la presencia de modificaciones quiminakas bases y las condiciones de la
solucion. De las tres conformaciones, la forma #"la mas comun en las condiciones
existentes en las células. Las dos dobles hélitemativas del ADN defieren en si
geometria y dimensiones. La forma "A" es una ekqua gira hacia la derecha mas amplia
gue la "B", con una hendidura menor superficialagsramplia, y una hendidura mayor mas
estrecha y profunda. La forma "A" ocurre en comfies no fisiolégicas en formas

deshidratadas de ADN [16].

2.3.4 Modificaciones quimicas en el ADN (modificaghes de bases)

La expresion de los genes esta influenciada pofolma en la que el ADN esta
empaquetado en cromosomas, en una estructura deadani cromatina. Las
modificaciones de bases pueden estar implicadasl @mpaquetamiento del ADN: las
regiones que presentan una expresion génica bajdaonormalmente contienen niveles

altos de metilacion de las bases citosina [17].

2.3.5 Dafno en el ADN

El ADN puede resultar dafiado por muchos tipos d&genos, que cambian la secuencia
del ADN tales como: agentes alquilantes, radiaeiéotromagnética de alta energia. Por lo
tanto el dafio producido en el ADN depende del tpomutadgeno. El dafio en el ADN

inicia una respuesta que activa diferentes mecasisia reparacion que reconocen lesiones

especificas en el ADN, que son reparadas en el monmara recuperar la secuencia
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original del ADN. Asimismo, el dafio en el ADN prazuna parada en el ciclo celular,
gue conlleva la alteracion de numerosos procesimddgicos, que a su vez implica sintesis,
transporte y degradacion de proteinas. Si el defidrgico es demasiado grande para que
pueda ser reparado, los mecanismos de controlirddua activacién de una serie de rutas

celulares que culminaran en la muerte celular [17].
2.3.6 Acido ribonucleico mensajero

El &cido ribonucleico mensajero (ARN mensajero dN&R contiene informacion genética
procedente del ADN que utiliza en la sintesis deginas (determina el orden en que se
uniran los aminoé&cidos). EI ARN mensajero es urdcaaiucleico monocatenario, al

contrario que el ADN que es bicatenario [18].
2.3.6.1 Procesamiento del ARN mensajero en célulascariotas

El ARN precursor (pre-ARN) o transcrito primarioastenido del ARN mensajero después
de la transcripcion en la mayoria de los cosaseriibera del complejo de transcripcion en
forma totalmente activa, sino que ha de sufrir ficattiones antes de ejercer la funcion de
procesamiento o maduracién del ARN. Dentro de estadificaciones se encuentra la
eliminacion de fragmentos, la adicion de nuevognrantos no codificados en el DNA y la
modificacion covalente de algunas bases nitrogendeigpecificamente, el procesamiento

del ARN en eucariotas comprende diferentes fass [1

1. Adicion al extremo 5' de la estructura den@da caperuza o casquete que es un
nucleétido modificado de guanina. Esta caperuzaeessaria para el proceso normal de
traduccion del ARN y para mantener su estabiliéath es critico para el reconocimiento y
el acceso apropiado del ribosoma.
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2. Poliadenilacion: es la adicion al extremdeuna cola poli-A, una secuencia larga
de poliadenilato, es decir, un tramo de RNA cuyaseb son todas adenina. Esta cola
protege al ARNm frente a la degradacion, aumentandada media en el citosol, de modo

gue se puede sintetizar mayor cantidad de proteina.

3. Cuando el ARN mensajero sufre la eliminacd® secuencias internas, no
codificantes, llamadas intrones, el proceso deacddi de los intrones y conexién o
empalme de los exones se llama ayuste, o cortepplem® A veces un mismo transcrito
primario o pre-ARNm se puede ayustar de diversasenas, permitiendo que con un solo

gen se obtengan varias proteinas diferentes; deggimeno se le llama ayuste alternativo.

4. EI ARN mensajero maduro es trasladado abaitde la célula, en el caso de los

seres eucariontes, a través de poros de la memtualear.

5. Una vez en el citoplasma, el ARNm se acopt ribosomas, que son la
maquinaria encargada de la sintesis proteica. Brapontes, la union de los ribosomas

ocurre mientras la cadena de ARNm esta siendaigade.

6. Después de cierta cantidad de tiempo el ARS¢ndegrada en sus nucledétidos

componentes, generalmente con la ayuda de ribasade

2.3.6.2 ARN mensajero en células procariotas

El proceso de transcripcion y el de traduccibnesdizan de manera similar que en las
células eucariotas sin embargo, la diferencia fomedal radica en que, en las procariotas,

el ARN mensajero no pasa por un proceso de maduaragipor lo tanto, no se le afiade
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caperuza ni cola, ni se le quitan intrones. Adentésene que salir del nicleo como en las

eucariotas, porgue en las células procariotas ypamadcleo definido [19].

2.4 Cromosoma
2.4.1 Definicion de cromosoma

Se denomina cromosoma a cada uno de los pequeégmsien forma de bastoncillos en
gue se organiza la cromatina del ndcleo celulaarderlas divisiones celulares (mitosis y
meiosis). La cromatina es un material microscopjae lleva la informacion genética de
los organismos eucariotas y estad constituida poN Ad3ociado a proteinas especiales
llamadas histonas. Este material se encuentra edodto de las células eucariotas y se
visualiza como una marafia de hilos delgados. Cuahdaicleo celular comienza el

proceso de division (cariocinesis), esa marafalds imicia un fenédmeno de condensacién
progresivo que finaliza en la formacion de entidadiscretas e independientes: los
cromosomas. Por lo tanto, cromatina y cromosomadsasnaspectos morfolégicamente

distintos de una misma entidad celular [20].

2.4.2 Elementos en la estructura cromosoémica

La organizacion de la cromatina no es uniforme larngo de la estructura del cromosoma.
Por esta razon, se puede distinguir [21]: los éemdros (o constricciones primarias), los
telobmeros (0 extremos cromosomicos), las regionganizadoras del nucléolo y los

cromomeros.

Centrémetros

El centrémero es la constriccién primaria que,aaiido tinciones tradicionales, aparece

menos tefiida que el resto del cromosoma. Es laponia que el cromosoma interacciona
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con las fibras del huso acromatico desde profasta lenafase, tanto en mitosis como en
meiosis, y es responsable de realizar y regulami@gmientos cromosomicos que tienen
lugar durante estas fases. Las estructuras cericamé€ue interaccionan con las fibras del
huso se denominan cinetocoros. Ademas, el centdowmrtribuye a la nucleacion de la
cohesién de las crométidas hermanas. En la estaud&h centromero intervienen tanto el
ADN centromérico, que consta fundamentalmente derée&omatina constitutiva, como

proteinas centroméricas.

Telomeros

Los telémeros son los extremos de los cromosonwsredjiones de ADN no codificante,
altamente repetitivas, cuya funcion principal esdtabilidad estructural de los cromosomas
en las células eucariotas, la division celular yieshpo de vida de las estirpes celulares.
Ademas estan involucradas en enfermedades tan tempes como el cancer. En los

organismos procariontes, los cromosomas son ciesilano poseen telomeros

Regiones organizadoras del nucléolo

Ademas de las constricciones primarias, en alggnamosomas se puede distinguir otro
tipo de "adelgazamiento" denominada constricciorusgaria. Tales regiones se
denominan regiones organizadoras del nucléolo (ROM)s secuencias de ADN
ribosémico quedan englobadas dentro del nucléale, gprmanece adosado a las RONs
durante buena parte del ciclo celular. Los crom@sooon regiones organizadoras dentro
del nucléolo en muchos casos presentan un segmeaatone a esta region con el telémero,

el cual se denomina satélite o trabante
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Cromdémeros

Los cromOmeros son engrosamientos o regiones nmpambadas de la eucromatina, que
se distribuyen de manera mas o menos uniformdaago de los cromosomas y se pueden
visualizar durante las fases de la mitosis o dendgosis de menor condensacion de la
cromatina. Su naturaleza molecular sigue siendotrmegrtida, pero podrian ser
consecuencia de un cierto grado de compartimeatadiz en la distribucion de las

secuencias de ADN y en la organizacion de los csomas.

2.4.3 Estructura externa de los cromosomas (numerfgrma y tamafio)

El estudio de la estructura externa de los cromasode cualquier especie eucaridtica
consiste en analizar la forma, tamafio y nimeroodectomosomas que posee. El mejor
momento para llevar a cabo este estudio puedegsed an el que los cromosomas han
alcanzado su maximo grado de contraccion y tiemsnbsrdes perfectamente definidos.
Dicho momento suele ser la metafase mitGtica. Eldés de la estructura externa de los

cromosomas culmina con la obtencion del cariotg®j. [

2.4.4 Namero de cromosomas

Usualmente las especies animales y vegetales tienedmero de cromosomas constante y
determinado que constituyen la ley de la constamzienérica de los cromosomas
(cariotipo), aunque existen especies con una atiahilidad cariotipica, no s6lo en nimero

sino en forma y tamafio de los cromosomas.

El nimero de cromosomas de una especie diploidesfica como 2n mientras que ese

namero en una especie (o fase vital) haploide entiftca con la letra n. En aquellas
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especies que presentan un numero repetido de aoomagssuperior a dos complementos se
habla de poliploidia, representandose el multiplodelante de la letra n. Con la indicacion
X se quiere expresar el numero basico de cromosat@asna especie que presenta
individuos con diversos grados de ploidia o el de linea filogenética a partir de la cual

diversos taxones han alcanzado situaciones andaploariadas [10].

2.4.5 Cromosomas sexuales

En muchos organismos, uno de los pares de los samas homoélogos es distinto al resto,
realizando la determinacion del sexo del individBdoestos cromosomas se les llama
cromosomas sexuales o heterocromosomas e inclusss@nas, porque determinan el

sexo, por esta razdn se tienen los siguientesrsstde determinacion [23]:

Sistema de determinacion XY es propio del ser humano y muchos otros animalaes. L
hembras, siendo XX, daran gametos iguales con goma X, sexo homogamético y los
machos, siendo XY, daran dos tipos de gametos,cancel cromosoma X y otro con el

cromosoma Y.

Sistema de determinacién ZW en otras especies ocurre lo contrario, el sexsculi@o es

homogameético (ZZ) y el femenino heterogamético (ZW)

Sistema de determinacion XO otras especies que no tienen el cromosoma Y,

determinandose el sexo por el numero de cromos&masacho XO y hembra XX.
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2.4.6 Forma de los cromosomas

La forma de los cromosomas es para todas las sé&olaaticas constante y caracteristica
de cada especie. La forma depende fundamentalden$s constricciones que presente el
cromosoma Yy de su localizacion en la cromatideacrBnosoma se encuentra constituido
basicamente por el centromero que divide el cromasen un brazo corto o brazo p y un

brazo largo o brazo g. Algunos cromosomas presesatigtites en el brazo corto.

Segun la posicion del centromero, los cromosomatasédican en [24]:

Metacéntricos El centrdmero se localiza a mitad del cromosoméos dos brazos

presentan igual longitud.

Submetacéntricos La longitud de un brazo del cromosoma es algoomgye la del otro.

Acrocéntricos. Un brazo es muy corto (p) y el otro largo (q).

Telocéntricos Solo se aprecia un brazo del cromosoma al estaerdgromero en el

extremo.

2.4.7 Cromosomas humanos

El ser humano presenta 23 pares de cromosomas eglslas somaticas: 22 autosomas y
un par de cromosomas sexuales (dos X en el cass daujeres y un cromosoma X y un'Y

en el caso de los varones). El tamafio total ap@adardel genoma humano es de 3200
millones de pares de bases de ADN (3200 Mb) quéermn unos 20.000-25.000 genes.
De las 3200 Mb unas 2950 Mb corresponden a euchoenat unas 250 Mb a

heterocromatina. La secuencia de ADN que confoelh@genoma humano contiene
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codificada la informacion necesaria para la expresaltamente coordinada y adaptable al

ambiente, del proteoma humano, es decir, del campm proteinas del ser humano [1].

2.4.8 Tipos especiales de cromosomas

Existen algunos tipos de cromosomas presentes esblalgunos tipos celulares o en
poblaciones concretas de una especie. Entre diisgacan los cromosomas politénicos, en

escobilla, cromosomas B e isocromosomas [25].

2.5 Bases de datos

2.5.1 Concepto de base de datos

Una base de datos es un “almacén” que permite gugrdndes cantidades de informacion
de forma organizada para después encontrar yautfhzilmente la informacién. El término
de bases de datos fue escuchado por primera v&263) en un simposio celebrado en
California, USA. Se define una base de datos come serie de datos organizados y
relacionados entre si, los cuales son recolectydexplotados por los sistemas de
informacion (empresa o particular). Desde el pugorvista informatico, la base de datos
es un sistema formado por un conjunto de datoscanaos en discos que permiten el
acceso directo a ellos y un conjunto de programas manipulen ese conjunto de
datos.Cada base de datos se compone de una olfe&soiae guarda un conjunto de datos.
Cada tabla tiene una o mas colummasdlas. Las columnas guardan una parte de la
informacion sobre cada elemento que queramos guardé tabla, cada fila de la tabla

conforma un registro [25].
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2.5.2 Tipos de base de datos

Entre los diferentes tipos de base de datos, poslemmntrar los siguientes [26]:

MySql: es una BD con licencia publica general (GPL) basad un servidor. Se
caracteriza por su rapidez. No es recomendable pgsar grandes voliumenes de
datos.

« PostgreSqgl y Oracle:Son sistemas de base de datos poderosos. Adiaimsty
bien grandes cantidades de datos, y suelen siadék en intranets y sistemas de
gran calibre.

« Access:Es una base de datos desarrollada por Microsoft.

- Microsoft SQL Server: es una base de datos mas potente que accesolksdarr

por Microsoft. Se utiliza para manejar grandes n@des de informaciones.

2.5.3 Modelos de bases de datos

Entre los diferentes modelos de bases de datosnusdencontrar los siguientes [27]:

a) Bases de datos jerarquicas Estas son bases de datos que, como su nomiidan,
almacenan su informacién en una estructura jeréaqutn este modelo los datos se
organizan en una forma similar a un arbol (vistoeaiés), en donde umodo padrede
informacién puede tener varibgos. El nodo que no tiene padres se le conoce qaiapy

a los nodos que no tienen hijos se les conoce cbajas Una de las principales
limitaciones de este modelo, es su incapacidaeépmlesentar eficientemente la redundancia

de datos.
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b) Bases de datos de redEste es un modelo ligeramente distinto del ¢ggri&o, en donde
su diferencia fundamental es la modificacion delcepto de umodqg permitiendo que un

mismo nodo tenga varios padres (algo no permitidel enodelo jerarquico).

c) Bases de datos relacionaleskste es el modelo més utilizado en la actualidad pa
modelar problemas reales y administrar datos diceimente. Cuando fue creado a finales
de los afos sesenta, no tardé en consolidarse somaevo paradigma en los modelos de
base de datos. Su idea fundamental se basa emadpto de "tablas”, que a su vez se
componen deegistros (las filas de una tabla) gampos(las columnas de una tabla). En
este modelo, el lugar y la forma en que se almacére datos no tienen relevancia (a
diferencia de otros modelos como el jerarquico yeelred). Esto tiene la considerable
ventaja de que es mas facil de entender y deartiiara un usuario casual de la base de
datos. La informacion puede ser recuperada o almadeepor medio de "consultas" que

ofrecen una amplia flexibilidad y poder para adstinair la informacion.

d) Bases de datos orientados a objetogste modelo, es reciente, y propio de los modelos
informaticos orientados a objetos, trata de almacem la base de datos lobjetos

completos (estado y comportamiento).

2.6 Trabajo Relacionado

La investigacion de “CLC bio” creé el software “CLINA Workbencl". Este software
crea un entorno informatico que permite a los tesidacer una gran cantidad de analisis
de DNA combinados con la gestion de datos conoopsi graficas, ademas CLC DNA

Workbench esté disponible en las plataformas Wirsgddtac OS X y Linux.
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El software CLC DNA Workbench tiene las siguiertasacteristicas [1]:

» Acceso a herramientas integradas de investigacion
» El trabajo de investigacion sera facil de realizar
* Se tendra una solucion bioinformatica desarrolatdinuamente

» Se podra modificar el banco de trabajo para retgsigarticulares

Disponible en http://www.clcbio.com/

Por otro lado la investigacion de “National CerfterBiotechnology Information (NCBI)”
creo el softwaré&Genbank’ cuyo propdsito es proporcionar acceso dentradmmunidad
cientifica a la informacion reciente y compresiva ld secuencia de DNA. NCBI no
propone ninguna restriccion en el uso o distribucié “Genbank”.

“Genbank” es una secuencia base de datos genétictierre aproximadamente
37.893.844.733 bases en 32.549.400 expedientegxpeslientes de “GenBank” se anotan
usando un sistema estandar de términos bioldédiGenBank” es parte de la colaboracion
internacional de base de datos de la secuenciadaeétido, que abarca el banco de datos
de la DNA de Japén (DDBJ), del laboratorio de kg@édomolecular europeo (EMBL), y de

“GenBank” en NCBI.

? Disponible en http://www.ncbi.nlm.nih.gov/
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Capitulo 3. Disefio de investigacion

3.1 Introduccién

En este capitulo se describe la forma en la quedesarrollada la investigacion tomando
en cuenta los requerimientos, casos de uso y daspaieba, ademas de especificar cOmo

se hara la recoleccion de datos.

3.2 Documento de requerimientos

a) Requerimientos funcionales

1. Agregar nuevos genes

2. Consultar informacion acerca de los genes yegagios.
2.1 Consultar por nombre del gen.
2.2 Consultar por numero de gen.

3. Modificar informacion de los genes ya agregados.

4. Eliminar genes

b) Requerimientos no funcionales

Disponibilidad: El acceso a los datos se realinagdiante una interfaz grafica ya que éstos

de almacenaran en una base de datos.

Portabilidad: El sistema para consultasH se realizara bajo la plataforma de Windows
XP.

Adaptabilidad: EI sistema estar4d disponible a fagurcambios para nuevas

implementaciones y/o modificaciones.

Calidad: El sistema permitira realizar busquedaftemacion de manera eficaz y eficiente

para mostrar resultados en forma de tabla.

37



3.3 Modelo Entidad — Relacion (E-R)

En este apartado se especifica la composicion ddelo Entidad-Relacion. En la Figura

3.1 se muestra el diagrama E-R.

Id enfermedad

Y

Enfermedades

Figura 3.1. Modelo E-R.

3.4 Diccionario de datos

Informacién

adicional

Id nombre

oficial

Gen
A

Nombre oficial

completo

Este apartado define las caracteristicas l6gigasyuales de los datos que se van a utilizar

en el sistema.

Enfermedades = Id enfermedad + nombre

Id enfermedad = {caracter}

Nombre = {caracter}

Caracter = [A-Z | a-z | 0-9]
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Gen = id nombre oficial + nombre oficial completo +dje + otro nombre + tipo + estado

+ Informacién adicional

Id nombre oficial = {caracter}

Nombre oficial completo = {caracter}

Linaje = {caracter}

Otro nombre = {caréacter}

Tipo = {caracter}

Estado = {caracter}

Informacion adicional = {caracter}

Caracter = [A-Z | a-z | 0-9]
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3.5 Casos de uso

Esta seccion especifica las actividades que sewmipoladas por el usuario una vez
implementado el sistema En la Figura 3.2 se muesdsaactividades que el usuario podra

realizar.

Agregar gen
/ Nombre
/
;
\ ‘( Numero >
Usuario T Modificar gen
\

Figura 3.2. Casos de uso principales.

/

Casos de uso especifico

Nombre: CU1 Agregar gen.

Descripcion En este caso de uso se afiadird un nuevo gdreadade datos.

Datos de entrada Simbolo oficial, nombre oficial completo, linajgmbién conocido

como, tipo de gen, estatus, informacién adicional.

Garantias de éxito Al salir la pantalla Agregar, todos los datosroducidos se

almacenaran.
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Datos de salida:mensaje de recopilacion satisfactoria 0 mensagrme debido a que los

datos introducidos no sean validos y/o falte alcgmpo por llegar.

Nombre: CU2 consultar gen por nimero.

Descripcion En este caso de uso se realiza una consulta gerupor medio del nimero

de gen.

Datos de entrada numero de gen.

Datos de salida mensaje de busqueda satisfactoria 0 mensajerdedabido a que los

datos no coincidan.

Nombre: CU3 consultar gen por nombre.

Descripcion En este caso de uso se realiza una consulta dgemurpor medio de su

nombre.

Datos de entradanombre de gen.

Datos de salidamensaje de busqueda satisfactoria 0 mensajeaedende debido a que

los datos no coincidan.
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Nombre: CU4 Modificar gen.

Descripcion En este caso de uso se modificar la informaciénud gen previamente

almacenado en la base de datos.

Datos de entrada Nombre del gen o Numero del gen.

Garantias de éxito En la pantalla Modificar, se muestra la inforndacdel gen para hacer
las modificaciones requeridas y al salir de estagha, todos los cambios realizados se

almacenaran.

Datos de salidamensaje de Modificacion satisfactoria 0 mensajerdar debido a que los

datos introducidos no sean validos y/o falte alcgimpo por llegar.

Nombre: CU5 Eliminar gen.

Descripcion En este caso de uso se elimina toda la informag&un gen previamente

almacenado en la base de datos.

Datos de entrada Nombre del gen o Numero del gen.

Garantias de éxito En la pantalla Eliminar, se muestra la informaai@| gen elegido y al

salir de esta pantalla, la informacion del gen ya& mostrara.

Datos de salida:mensaje de Eliminacion satisfactoria o mensajerae debido a que los

datos de entrada no son validos.

3.6 Especificacion de actores
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En la Tabla 3.1 se describe a la persona que mlardpel sistema describiendo sus

caracteristicas y la relacion que tendra con tdrsia.

Tabla 3.1 Especificacién del actor Administrador o Usuario.

Nombre del actor:

Administrador o Usuario

Descripcion: Persona encargada de la manipula@bsistema.
Caracteristicas: No cuenta con una autentificag@unsuario.
Relaciones: Interactia con el sistema para llevacaho I

manipulacion de los genes, ademas podra guarda

modificaciones que crea pertinentes.

3.7 Diagrama conceptual

3.8 Datos de entraeies=di

—-_——_—

Consultar _ _,

En las siguientes tablas se muestran los datosttida asi como los de salida ademas de

la descripcion de cada de los mddulo pertenecietgstema.
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Tabla 3.2 Descripcion del médulo Ayuda.

Nombredel médulc | Ayude

Descripciol Contendra la descripcion de cada una dfuncione.

Datos de entrau

Tarea a consult

Datos de salic Descripcionde las funcione

Tabla 3.3.Descripcion del Modulo Agregar.

Nombre del moédul

Agrega

Descripciol

Afade un nuevo gen al sistel

Datos de entra

Simbolo oficial, nombre oficial completo, linajegntbién
conocido como, tipo de gen, estatus, informacioci@ubl

Datos de salic

Mensaje de recopilacion satisfactoria

Tabla 3.4.Descripcion del Médulo Consultar.

Nombre del modulg

Consultar

Descripcion

Muestra la informacion del gen solabita

Datos de entrada

Nombre del gen, Numero del gen

Datos de salida

Pantalla con la informacién cooedjente al gen solicitado

Tabla 3.5.Descripcion del Médulo Modificar.

Nombre dell Modificar
maddulo
Descripcion Muestra la informacion del gen solicitado para iraal las
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modificaciones.

Datos de entrada| Nombre del gen, Numero del gen

Datos de salida Mensaje de Modificacion satisféto

Tabla 3.6.Descripcion del Modulo Eliminar.

Nombre del madulo Eliminar

Descripcion Muestra la informacion del gen solaitgara eliminarlg
Datos de entrada Nombre del gen, Numero del gen

Datos de salida Mensaje de eliminacidon del gersfaatoria

3.9 Recoleccién de datos

En esta investigacion la informacion recolectaslaagerca de las enfermedades genéticas
en los seres humanos, por este motivo es impertafter las caracteristicas de los genes,
fuente de donde es adquirida la informacion, losstide usuarios y el tipo de formato en el

gue los datos seran manipulados.

3.9.1. Manejo de datos

Los datos a manipular en este proyecto se orgamzede acuerdo a la secuencia o

segmento del gen. La informacién los genes aatikeran obtenidos de intefnet
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La informacion que se obtenga sera manipuladammiel usuario, quien podra respaldar
la informacion de su interés. El usuario final kéréco que podra dar mantenimiento a la
base de datos relacional centralizada respectondolanacion obtenida después de que la

bdsqueda han sido procesada

! Disponible en http://www.ncbi.nlm.nih.gov/

3.9.2. Representacion de resultados

El medio por el cual los datos seran recolectadds mediante internePosteriormente en
la base de datos (BD) que se disefiard se almaoefwwadatos recolectados para el

posterior uso del usuario.
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Capitulo 4. Implementacion

En este capitulo se hace una descripcion del foaniento de la interfaz del sistema,
mostrando la manipulacién de las funciones qugeseitan en los modulos de altas, bajas,

consultas y modificaciones.

4.1 Implementacién de las funciones Consultar, Moficar y Eliminar
Para las funciones de Consultar, Modificar y Elianise usa la siguiente funcion, la cual
tiene por prioridad checar si existe el gen paspdeés llevar a cabo la instruccion

solicitada.

Ejemplo para la FuncidBliminar Gen

Declarar una variable de tipo caracter

X= ¢ Esta seguro de querer eliminar este gen dehs®

Si X <> 1 entonces

Cancelar opcion

De lo contrario

Borrar gen seleccionado

Si gen seleccionado = a el nimero de genes redpsten la base de datos entonces
Moverse al registro anterior

De lo contrario

Moverse al registro siguiente
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4.2 Pantalla principal del sistema

En la Figura 4.1 se muestra la pantalla principaisiema, en esta se puede visualizar un
menu [1] que contiene las funciones agregar, ctarsmiodificar y eliminar, también son
parte del menu las opciones salir y ayuda. En feepzentral se encuentra el titulo que
describe lo que se pretende alcanzar con estensistglemas en la parte inferior izquierda
de la pantalla se encuentran los datos (Nombreeaalectronico y teléfono celular) de

quien desarrollo el sistema.

@ *, Sistema médico-humano para el almacenamiento ¥ consulta de enfermedades genéti...
poiones  Avuda  Sali

Sistema medico-humano para el almacenamiento y consulta de enfermedades
geneéticas

Precione para continuar
Aceptar
Ing. Cortés Gonzalez Oscar Osvaldo
Figura 4.1. Correo electrénico: oscarinB3_B3@gmail.com /Teléfono celular: 0442224732068 Panta"a

Principal del sistema.
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4.2.1 Descripcion de la barra de menus

Menu Opciones

En la Figura 4.2 se muestran las opcioAgsegar Gen(permite agregar informacion de
genes),Consultar Gen(permite buscar algun gen en el sistenMgdificar Gen(permite

hacer cambios en la informacion de los genddjnginar Gen(permite eliminar genes)

Figura 4.2. Pantalla Menu Opciones

-, Sisterma meédico-humano para el almacenamiento v consulta de enfermedades genéticas
Vet Avuda Salic
agregar  Gen I
Consultar Gen
Modificar Gen
Eliminar Gen

Sistema medico-humano

Menu Salir

Esta opcion permite salir del sistema.

Menu Ayuda

La opcidnAcerca del sistemeontenida en el menu Ayuda.

4.2.2 Ejemplos de la barra de menus
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Consultar Gen

En la Figura 4.3 se muestra un ejemplo para bustgen. Una vez en la opcion Consultar Gen del
menU opciones, se da clic en la opcion busquedaahepor nombre o en bdsqueda de gen por
NUmero posterior a esta accion aparece un cuaddiatieyo, el cual pregunta por el nombre del
gen que desea buscar (0 pude preguntar qué nuemgenddesea buscar, esto depende del modo de
busqueda que el usuario seleccione) para finalizaonsulta del gen se introducen los datos a
buscar y se da clic en el botén aceptar del cuddrdialogo. Finalmente el sistema muestra los

datos solicitados (en Sistema meédico-humano para el almacen... caso de

existir e introducir | ;Cudl ez el nombre del Gen que deseas buscar?

correctamente los datos Cancel

seleccionados para |z

. sistema médico-humano para el almacenamiento y consulta de enfermedades genéticas
L Ayuda Salr

Gen .
Modificar Gen

Eliminar  Gen

Agregar

Sistema medico-humano

bdsqueda) o en su defecto aparece un mensaje estranel posible problema por el cual no arrojo

resultados positivos la busqueda.

Figura 4.3. Pantalla Consultar Gen
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En la Figura 4.4 se muestra los datos seleccioremtspantalla de busquedas.

:Bl.'isquedas

Gen Nimero ‘21 @

Simbolo oficial del Gen ‘ABCAS

Mormbre Oficial Completo ‘ATP-binding cassette !( )‘ t( ‘
Linaje ‘Eucarilota \) ‘t 1‘ "‘ i ‘
3 7 &

el

L Bl 2

E] 0 1

\I;I 't“l 1 it

5

Tipo de Gen Proteina codificada
| Wou [aesf &7

"

También conocido como ‘ABCS

Estado del Gen ‘Revisado

Enfermedades Relacionadas

Sindrome de Dowin Alzheimer Esclerosis lateral amiotrafica, Deficiencia de holocarboxilasa
sintetasa,Homocistinuria Sindrome de Jervelly Lange-Nielsen Deficiencia de adhesion
leucocitaria, Sindrome de Romano-Ward, Sordera no sindrémica, autosamica recesiva

Figura 4.4. Pantalla datos seleccionados

En la figura 4.7 se muestra el cuadro de dialogmancontrar los datos solicitados.

@ Mo se encontro el Gen solickada
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Figura 4.5. Cuadro de dialogo.

Ayuda del sistema

En la Figura 4.8 se muestra la pantalla de la op&icerca del sistema del menu Ayuda la

cual contiene informacién del sistema.

Acerca del Sistema médice-humano para el almacenamiento y consulta de enfermedades genéticas =]
Iconos Acerca del Sistema
@ Bisqueda de Gen por Nombre S|stema.
Sistema para consulta de enfermedades
genetico - humanas
Busqueda de Gen por Namero Derechos reservados a-

Ing. Oscar Osvaldo Cortés Gonzalez
Guardar Cambios

Software utilizado:

@ Cancelar Microsoft Visul Basic 6.0
Fecha de edicion:

A Salir de la pantalla actual 10 de Julio de 2009

Figura 4.6. Pantalla Acerca del sistema
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Capitulo 5. Pruebas

En este capitulo se describen las pruebas quealiearen para el almacenamiento de
informacién de los cromosomas, en donde las pessespecialistas del area utilizaron el
sistema y realizaron las tareas de almacenar, ltansmodificar y eliminar, los datos

correspondientes a los cromosomas segun se preseds casos. La Tabla 5.1 muestra la
informacion de los usuarios que realizaron las lpmeemientras que la Tabla 5.2 muestra

las preguntas realizadas para conocer el gradatidéascion de los usuarios.

Nombre Perfil Manejo de BD

David de Jesus Medingstudiante en Ingenieria gritp://www.genebase.com/
Benitez. Biotecnologia.

Juar Carlos Moreno Reyt |Estudiante en Ingenieria #ritp://www.genebase.com/
Biotecnologia.

Miriam Araceli Martine: | Estudiante en Ingenieria gritp://www.genebase.com/
Gomez Biotecnologia.

Tabla 5.1.Informacién de los usuarios.

Preguntas Respuestas

Usuario 1 Usuario 2 Usuario 3
Manejo del sistema Aceptable Bueno Bueno
Disefio del sistema Bueno Bueno Bueno
Facilidad para buscar de informacion Excelente Exce Excelente
¢La informacion que maneja el sistema es Si Si Si
adecuada?
¢Los datos que se piden ingresar [son Si Si Si
claros?
¢ El sistema necesita algun otro dato? No No No

Tabla 5.2 Cuestionario
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Prueba 1 Ingresar datos al sistema.

La primera prueba consistio en que el usuario (Esliga en genetica) debia ingresar los

datos de un cromosoma.

El usuario abrio la pantalla de Altas e introdws batos del cromosoma 21 llenando los
campos de: Gen Numero, Simbolo oficial de Gen, jein@ambieén conocido como, Tipo
de Gen, Estado del Gen, Enfermedades relacionadgesar imagen. Posteriormente el
usuario guardo los datos y podia salir de la apiicg en caso de que no quisiera guardar

los datos este cancelaba la operacién, y tambiéia galir de la aplicacion

La Figura 5.1 muestra la pantalla de Altas en & eligenetista introdujo informacién del

gen numero 21.

Gen Numero R v
j# L HO
Simbolo oficial del Gen Fé_ﬁf\_é
Nombra Oficial Completo IRFFTE]F&E&E&@_ }_ ( ) ‘ t ( “
' 1 3 ¥
Lingje Ficobe TR
] L
_ NV Wal & E
Tarmbién conocido coma IAE“CWS 4
MM
.! ; \ﬁl it 1
Tipo de Gen Proteina codificada W T . #£ 3
| o 1 (=ad] %

Estado del Gen |_teev1sado

Enfermedades Relacionadas

{Sindrome de Down Alzheimer Esclerosis lateral amiotrdfica Deficiencia de holocarboxilasa
isintetasa Homocistinunia Sindroma de Jervell y Lange-Nielsen Deficiencia de adhesion
|leucocitaria, Sindrome de Romano-Ward, Sordera no sindromica, autosomica recesiva

Figura 5.1. Pantalla de Altas

El resultado de esta primera prueba presentodagesites observaciones:

* Incluir ayuda rapida que indique el tipo de infoonda requerida para cada una de
los cuadros de texto en la pantalla Altas.
* Modificar el tamafio de letra en el cuadro de t&ttermedades Relacionadas.

* Ampliar el area donde se muestra la imagen
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Prueba 2 Consultar datos.

La segunda prueba consistio en que el usuariga debsultar los datos de un cromosoma

almacenado en el sistema.

El usuario abrio la pantalla de Consultas e ino@ldato solicitado para poder realizar la
busqueda del cromosoma 21. La pantalla que mokgistema en esta busqueda fue la
informacion en los campos: Gen Numero, Simboloiafide Gen, Linaje, Tambieén

conocido como, Tipo de Gen, Estado del Gen, Enféaces relacionadas, Ingresar
imagen. Posteriormente el usuario realizO estaagp®r repetidas veces, finalmente
tambien introdujo informacion erronea, ante acagbrsistema mostro la ventana Dato
incorrecto. Finalmente el usario probo la opciom€&ldtar Gen por Namero obteniendo con
esto el mismo resultado satisfactorio que con tdrimm método busqueda. La Figura 5.2

muestra la ventana donde el usuario introdujo eibre del gen

Sistema médico-humano para el almacen...

£Cudl es el nombre del Gen que deseas buscar?

|ﬂ.EC.ﬁ.3

Figura 5.2. Ventana para consultar genes

En la Figura 5.4 se observan los datos que ehséstaostro con la busqueda solicitada por

el usuario. El resultado para esta prueba es @ksitg:

* Unificar el criterio para buscar Gen por nombrepdegficar si se puede escribir con

mayusculas o minusculas en la ventana para congeltas.
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| Busquedas

Gen MNimero 121 @‘ ‘

Simbolo oficial del Gen ‘ABCAS

Mombre Oficial Completo ‘ATP-binding cassette !{ )‘ t( “
L]
it : v 1

inaje ‘Eucanlota \) ‘} 1‘ " 1 ult

8 3 10 1

Tambien conocido como ‘ABCS ; =

Tipo de Gen ‘Proteina codificada

Estado del Gen ‘R’evisado

Enfermedades Relacionadas

Sindrome de Down Alzheimer Esclerosis lateral amiotrafica,Deficiencia de holocarboxilasa
sintetasa Homocistinuria Sindrome de Jervell y Lange-MNielsen Deficiencia de adhesion
leucocitaria, Sindrome de Romano-Ward, Sordera no sindromica, autosdmica recesiva

Figura 5.3. Pantalla Busquedas
Prueba 3 Modificar datos.

La tercera prueba fué que el usuario debia nuadtiflos datos de un cromosoma

almacenado en el sistema.

El usuario abrio la pantalla Modicar e introdujalato elegido para que el sistema pudiera
realizar la busqueda del cromosoma 21, antes deelqusario pueda hacer cambios, el
sistema pregunta si se desea modificar la inforomadDespues de que el usario acepto
modicar los datos el sistema muestra la pantaltal@ informacion en los campos: Gen
Numero, Simbolo oficial de Gen, Linaje, Tambieémaxdo como, Tipo de Gen, Estado
del Gen, Enfermedades relacionadas, Ingresar imageons los anteriores campos se
activaron para porder realizar modificaciones. Meaque el usuario realizé los cambios
preciono el boton guardar. Finalmente para verifice cambios realizados en el gen 21, el

usuario realizo una busqueda, siendo satisfactdriesultado de esta, pues el sistema
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mostro los cambios realzados al gLa Figura 5.4 muestra la ventana donde el usu

introduce el nombre del gen en el cual a realizar modificaciones.

Sistema medico-humano para el almacen...

£Cudl es el nombre del Gen que deseas buscar?

|aam3

Figura 5.4. Pantalla para consultar un gen

En la Figura 5.5 se observan la venta para confilanaccion modificar

< Modificar informacion d...

8 éDesea modificar la informacion del Gen?

OK Cancel

Figura 5.5. Ventana de ratificacion modificar

57



Finalmente la Figura 5.6 muestra la pantalla Modificon la informacion del gen

solicitada y todos los cuadros de texto activados.

Gen Mumero ‘21 @

Simbuolo oficial del Gen ‘ABCAS

Mombre Oficial Completo ‘ATF’—binding cmaadt !( ){ '( “
1 2 3 M

Linaje lEucariIota ‘) ‘l 1‘ "" if ;:
7 8 g 0 |

B

También conocido como  |ABC2 z ;
| " iul 1] i I
13 5 16

Tipo de Gen [ ifi
P lProtema codificada '.q' ‘,qt |Ef 8

n

Estado del Gen lRevisado

Enfermedades Relacionadas

Sindrome de Dowin Alzheimer Esclerosis lateral amiotrdfica Deficiencia de holocarboxilasa
sintetasa, Homocistinuria, Sindrome de Jervelly Lange-Mielsen Deficiencia de adhesian
leucocitaria Sindrome de Romano-Ward, Sordera no sindrémica, autosdmica recesiva

Figura 5.6. Pantalla Modificar
Observacion

» Agregar una ventana para confirmar las modificazsaealizadas.

Prueba 4 Eliminar datos.

En la dltima prueba realizada al sistema el uswgimino los genes que habia afiadido al
sistema. Para esto abri6 la pantalla eliminar eesa el dato del gen para eliminar del

sistema. Después de esto el sistema mostro aliasuer pantalla donde pregunta si desea
eliminar el gen, a lo cual este acepto. La Fidgufa muestra la ventana donde el usuario

introdujo el nombre del gen que desea eliminar.
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Sistema médico-humano para el almacen...

£ Cudl ez el nombre del Gen que deseas buscar?

|4BCAZ

Figura 5.7.Pantalla para buscar gen a eliminar

La Figura 5.8 muestra la ventana para confirmaelil@inacion del gen por parte del

usuario.

sEliminar ...

@ {Desea eliminar gl Gen?

K, Cancel

Figura 5.8. Eliminar Gen
Observacion

* Agregar una ventana para confirmar la eliminaciéinGen

Todas las observaciones realizadas en este capitulel especialista en genética fueron

corregidas y probadas en una segunda prueba heckarpismo usuario.
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Capitulo 6. Conclusiones

Se desarroll6 un sistema que trabaja con informamidmosomica para poder almacenar y
consultar enfermedades genéticas. Se implementasropciones Agregar, Consultar,
Eliminar y Modificar, para manipular la informaciéalmacenada. Esta herramienta

permitird que el genetista pueda consultar enféaahes cromosomicas.

Se trabajo con un genetista, quien participé ervdidacion de requerimientos. La
informacién de los cromosomas que se utilizé epdeae de pruebas, fue en base a las
enfermedades relacionadas con el gen niumero 22mpsrtante aclarar que para las
pruebas con dicho gen se aplicaron todas las mgeique ofrece el sistema, y las pruebas
fueron satisfactorias.

En este proyecto de investigacion se cubrieron dbgetivos. En el sistema, el

almacenamiento y las consultas se realizan manogngosteriormente este proyecto sera
la base de un sistema automético para la detedei@mfermedades hereditarias, en donde
almacenara no solo las caracteristicas de enfedasdaino también los patrones que las

definen.
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