@

@ ‘ Ajuntament de Barcelona

Barcelona Cultura

ROGER COLOBRAN

La genetica al segle XXI: esta tot escrit als gens?

Determinacio del grup sanguini

Parla i experimenta amb algu que £a ciéncia

Observatori de
1a Difusio de 1a
Ciéencia




TALLER DE DIVULGACIO
CIENTIFICA

Dr. Roger Colobran

Vall d’Hebron Institut de Recerca — Unitat d’Immunologia

Universitat Autonoma de Barcelona (UAB)

Vall d'Hebron
Institut de Recerca Va" d i Hebron
VHIR Hospital



Trajectoria

1995-2000

Estudis universitaris. Universitat Autonoma de Barcelona. Llicenciatura de
Biologia. Especialitat: Biologia Sanitaria.

2001-2007

Estudis de doctorat. Universitat Autonoma de Barcelona. Doctorat en
Immunologia.

Hospital Universitari Germans Trias i Pujol (Can Ruti). Badalona. Unitat
d'Immunologia. Banc de Sang i Teixits (BST) / LIRAD (Laboratori
d'Immunobiologia per a la Recerca i les Aplicacions Diagnostiques).

2008-2011

Investigador post-doctoral. Banc de Sang i Teixits (BST) / LIRAD (Laboratori
d'Immunobiologia per a la Recerca i les Aplicacions Diagnostiques).



2011 - Actualitat

Investigador post-doctoral. Vall d’'Hebron Institut de Recerca / Unitat
d'Immunologia de I'Hospital Universitari Vall d’'Hebron.

On investigo?

Institucio: Hospital Universitari Vall d’Hebron / Vall d’Hebron Institut de Recerca
(http://www.ir.vhebron.net/)

Laboratori: Servei d'Immunologia.




En quins camps
iInvestigo?

v Immunologia

v’ Geneética



La genetica i la ciencia del futur
en el camp de la biomedicina

Podrem prevenir i/o curar el SIDA?
Existiran els fills “a la carta”?

Son les cel-lules mare el futur de la medicina?
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El genoma huma

S 24 cromosomes diferents (22 autosomes + 2
cromosomes sexuals: X, Y).

< Mida aproximada: 3.200 milions de parells de
bases d'ADN (3.200 Mb).

< Conté un total de 20.000 - 25.000 gens.

& Tan sols I'1,5% del material
hereditari té una funcié codificant
(correspon al que solem entendre
per gens).
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Every cell in the body has within it’'s DNA all of the
information required to make every cell of the organism.




Central Dogma

Transcription Translation

DNA—mRNA— Protein

Proteins have regulatory
and structural functions
Duplication
Genes are passed
on to next generatio
of cells




Perqué som diferents? Variacié genética en humans

Sequence

Single base-pair changes - point mutations

Small insertions/deletions- frameshift,
microsatellite, minisatellite

Mobile elements—retroelement insertions (300bp -

10 kb in size)
Large-scale genomic variation (>10 kb)
Large-scale Deletions

Segmental Duplications

Chromosomal variation—transiocations, Inversions,

fusions.
Cytogenetics
A SNPs SNP
individu 1 Chromosome1 AACACGCCA....

Chromosome2 AACACGCCA....
iy {Chmmasamea AAGATGCOA. ...
Chromosome4 AACACGCCA....

SNP

:

TTCGGGGTC....
TTCGAGGTC....
TTCGGGGTC..
TTCGGGGTC....

SNP

:

AGTCGACCG....
AGTCAACCG....
.. AGTCAACCG....
AGTCGACCG....



Podrem prevenir i/o curar el SIDA?




» Descobert el 1983 com a agent causal del
SIDA.

» Familia Retroviridae (génere Lentivirus).

» La caracteristica principal de la infeccio per
lentivirus és un periode d’incubacio prolongat
que desemboca en malaltia al cap de varis
anys.

» El seu genoma és una molecula d’RNA,
que es transforma a DNA dins la cel-lula
hoste.
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Com aturem actualment el virus HIV?

X4 HIV-

- COYE cxcra

P 1A
membrans Chemokine inhibitors




Quina és la solucio ideal?
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Fecundacio “in vitro”




Capritx?

Unnatural Selection | How to increase the chances of having a green-eyed, blond-haired daughter
Embayn. .. . Eméryos identified mt.hl'llhﬁ
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A woman's egas are A single cell is removed fram Only embryas with the The procedure virtwally
fertilized with sperm in a each ambeyo, and then tasted bismarkers far the required guarantees that the child
lab, creating several for biomarkers associated with traits are placed in the will be female and increases
embryas. the female gender, green eyes woman's womb. the probability it will have
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o Necessitat?




Man Inherits gene | 2. His wife takes drugs (o 3, At three days
which has cassed | boost egg production and  old, a single cell
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Son les cel-lules mare el futur de la medicina?
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El sistema
Immunitari



Els sistema immunitari

Limfocits T — citotoxics

Limfocits B — anticossos

Adenoids
\., Tonsils
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Determinacié del grup sanguini a través de la técnica
d’aglutinacio directa

Els grups sanguinis son uns antigens que es troben a la membrana de moltes cél-lules del
nostre organisme, com per exemple els hematies o les plaquetes. Hi ha molts grups sanguinis
perd els dos més importants sén els grups ABO i Rh. El grup sanguini ABO inclou quatre grups

principals A, B, AB i O, en funcio dels antigens presents a la membrana dels hematies i dels
anticossos naturals plasmatics.

Grup Freqliéncia
Grup A Grup B Grup AB Grup O Sanguini (%)
(0 45 %
A 40 %
Hematies B 11 %
AB 4 %
N/ N/ N NS
BNUPZN NI A< AN
N - R R
Anticossos //\/ T ’/\/ 3 ’/\/ 3 ’/\/ i

Amti-B Anti-A Cep Anti-A 1 anti-B



Basic structure of an Antibody

Light chain Variable region

Heavy chain Constant region

Aglutinaci6 =




