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LA MODIFICACIO GENETICA (TAMBE
GCONEGUDA COM A ENGINYERIA
GENETICA) ES EL PROCES EN QUE ES FA

SERVIR LA TECNOLOGIA DE <

LABORATORI PER ALTERAR LA ;

COMPOSICIO D'ADN D'UN ORGANISME. *
AIXO POT IMPLICAR UN CANVI EN UN

SOL PARELL DE BASES ($A-T$ O $C-GS$),
ELIMINAR UNA REGIO SENCERA D'ADN
O AFEGIR UN NOU SEGMENT D'ADN.

OBIJECTIUS

PREVINDRE MALALTIES GENETIQUES
MILLORAR LA QUALITAT DE VIDA

AUGMENTAR I POTENCIAR LES
CAPACITATS FISIQUES I COGNITIVES

IMPULSAR L'AVANGC CIENTIFICI
TECNOLOGIC




A=

GENS .

A& MODIFICATS
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COMES CONSEGUEIX AIX0?

La modificacié genéetica en humans
s'aconsegueix principalment mitjancant la
terapia génica i I'edicié genomica (CRISPR-

\ _4 Cas9), técniques que introdueixen, eliminen o
IR alteren ADN utilitzant vectors virals o eines
-~ moleculars. Aquests métodes corregeixen gens

defectuosos en cél-lules somatiques (no
hereditaries) per tractar malalties, ja sigui
injectant el material directament al cos o
modificant cél-lules fora d'ell per després
reintroduir-les.
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S'HA INTENTAT JA? Qe

\
EDICIO GENETICA AMB . S 2
. CRISPR TERAPIES GENETIQUES .
Shan realitzat experiments en S’han desenrotllat tractaments

laboratoris per a corregir mutacions  que utilitzen l'edicio genética per a
geneétiques en céllules humanes, amb  tractar malalties hereditaries, com

aplicacions en malalties com la I'hemofilia i algunes formes de
distrofia muscular i uns certs tipus de ceguesa

cancer



MODIFITATS
GENETICAMENT

Es perillos?

EN HUMANS: EL PERILL ES LA IMPRECISIO. UN PETIT
ERROR EN TALLAR L'ADN PODRIA ACTIVAR GENS
CANCERIGENS PER ACCIDENT. PER AIXO ENCARA ESTA
MOLT CONTROLADA | EN FASE DE PROVES.

EN ANIMALS: EL PERILL ES LA FUITA GENETICA. S1 UN
ANIMAL MODIFICAT S ESCAPA | ES CREUA AMB UN DE
SALVATGE, PODRIA ALTERAR TOTA L'ESPECIE |
L'ECOSISTEMA PER SEMPRE.

EXEMPLES
O0l1. CRISPR EN BEBES

Un cientific xinés va afirmar haver creat els primers bebés
modificats genéticament utilitzant la ferramenta CRISPR per a
alterar el seu ADN i fer-los resistents al VIH

02. TERAPIA CRISPR PERSONALITZADA

Un bebé amb un trastorn metabolic greu va rebre una terapia
CRISPR personalitzada que va corregir una mutacio6 genética.

03. DONA CURADA AMB EDICIO GENETICA

Una dona va ser tractada amb un nou enfocament d'edici6 genética

que va implicar extraure i modificar les seues cél-lules mare

sanguinies, la qual cosa va millorar significativament la seua

condicio de salut. @
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AVANTATGES

utur, les terapies genétiques potser es fan servir

per pre

- També

venir, tractar o curar certs trastorns hereditaris.
¢ és possible que es fagen servir per tractar cancers

o infec
-Les te

cions, inclos el VIH.

(
rapies genétiques d'avantguarda exploren formes

de repr
biologit

- Canvi

ogramar cél-lules per combatre I'envelliment €

DESAVANTATGES

ar un gen pot generar malalties, anomalies o cancer.

-Les mr

odificacions en embrions tenen conseqiéncies

permanents i irreversibles

- Usar tecnologia avancada amb costos elavados provocaria :

una societat dividida ~

- Reduccio de la diversitat humana -~
-~
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CURIOSITATS

L'ADN DE
NEANDERTALS

Estudis han demostrat que els
humans moderns fora d'Africa
tenen entre 1%i 2% d’ADN
neandertal, la qual cosa indica
que va haver-hi encrevaments
entre espécies i que els nostres
ancestres van compartir el
mateix habitat.

EL GENOMA DEL
PLATAN

Sorprenentment, el genoma del
platan és més similar al dels
humans que al d'uns certs
animals. Aixo ressalta la
complexitat de les relacions
genétiques en el regne vegetal i
animal.

GENS DEL ENVELLIMENT,
AMOR, SABOR | SOMNI

Hi ha gens que tenen la capacitat
de percebre i variar aspectes del
nostre cos: uns certs sabors amb
el gen anomenat TAS2R38,
I'esperanca de vida amb el gen
FOX03, la necessitat de descans
amb el gen DEC2 i la inclinacio
emocional amb el gen AVPRIA.

ADN EN cADA £
CEL-LULA

Cada cel-lula del cos huma conté
aproximadament 2 metres
d'ADN. Si desenrotllares tot 'ADN
d'una sola cél-lula, podria
aconseguir una longitud de més
de 2 metres.
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1- Fragment d’ADN que conté la informacié necessaria per produir una proteina o
determinar un caracter hereditari.

2 - Base nitrogenada que forma part dels acids nucleics i que s'aparella amb la
timina en I'ADN.

3 - Acid nucleic que participa en la transmissié de la informacié genéticaien la
sintesi de proteines.

4 - Procés pel qual la informacio de 'ADN es copia en una molécula d’ARN.

5 - Base nitrogenada present en 'ADN i I'ARN que s'aparella amb la citosina.

6- Base nitrogenada propia de I'ARN que substitueix la timina i s'aparella amb
I'adenina.

7 - Procés mitjancant el qual una molécula d’ADN es copia abans de la divisié
cel-lular.
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> Thomas Hunt Morgan

Gracies a queé vas aconseguir descobrir -~ Explica el concepte
que els gens es troben als cromosomes? de lligamenti de
crossing-over que

Tot va ser gracies a la mosca de la fruita. . .
vas introduir.

Necessitava un organisme que fora facil de

mantenir, que es reproduguera amb Vaig descobrir que els
rapidesa i que tinguera pocs cromosomes g€Nns que son a prop
per poder observar els canvis amb claredat. del mateix

cromosoma tendeixen
a heretar-se junts; a
aixo en diem
lligament. De vegades,
aquests se separen.
Aix0 passa mitjancant
el procés de crossing-
over. Durant la divisié
cel-lular, els
cromosomes
homolegs s'aparellen i
s'intercanvien
segments.

Com va confirmar la mutacié dels ulls
blancs que els gens sén als cromosomes?
Jo buscava mutacions a les mosques. Un dia

un mascle va sortir amb ulls blancs. En
barrejar-lo va resultar que només les
mosques mascle patien la mutacié dels ulls
blancs. Aixd ens va indicar que el tret estava
lligat al sexe, especificament al cromosoma X.

Aleshores, si el tret segueix al cromosoma,

aleshores el gen ha de residir-hi.

El seu equip, va utilitzar aquesta informacié
per crear els primers mapes genétics. Com va
transformar aixo la nostra visié del genoma?

Tinguerem la idea que si el sobrecreuament
passa a l'atzar, els gens que estan meés allunyats
tenen més probabilitats de separar-se que els
qgue estan molt junts. En mesurar aquestes
frequeéncies, vam poder determinar la ubicacié
relativa dels gens al cromosoma.
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GRAN CIENTIFICA ESPANOLA
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Elena Garcia Armada, nascuda l'any 1971 a
Valladolid, és una Enginyera Industrial
doctorada en Roboética en la Universitat
politécnica de Madrid, on va realitzar la
seua tesi sobre I'optimazacié de
l'estabilitat i velocitat de robots caminants.
Actualement dirigix un grup d'investigacioé
en el Centre d'’Automatica i Robotica del
csic ( Consell Superior dInvestigacions
Cientifiques)

En 2009, la seua vida professional va donar un gir significatiu quan va conéixer a
Daniela, una xiqueta que havia quedat tetraplegica després d'un accident de
transit. Esta trobada la va motivar a centrar-se en el desenrotllament
d'exoesquelets bionics per a ajudar a xiquets amb problemes de mobilitat.

En 2022, va rebre el Premi Inventor
Europeu pel seu innovador
exoesquelet pediatric. A més, ha
sigut guardonada amb el Premi
Innova eVIA i el Premi ABC Salut a la
Millor Tecnologia Sanitaria.

En 2012, va presentar el primer
exoesquelet pediatric, que s'adapta al
creixement del xiquet i a la seua
condicié muscular El treball de Garcia

*Armada ha sigut reconegut
internacionalment.

La seua investigacié, amb més de 100 publicacions i
diverses patents, ha permés crear un exoesquelet
que pot ajudar més de 120.000 xiquets amb malalties

neuromusculars, millorant la seua mobilitat i
’ revolucionant la rehabilitacié pediatrica. Elena
A\ Garcia Armada destaca com una de les cientifiques
meés rellevants d’Espanya en 'ambit de la tecnologia
assistencial.
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