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El meu grup... PRBB, 
Barcelona

 Evolució humana i 

Genòmica comparada

 Transcriptoma i Epigenètica

en humans i primats

 Evolució de cànids



Biomedicina

Estudiar processos 

biològics amb l'objectiu 

final de d’entendre 

malalties, desenvolupar 

tractaments i cures 

efectives



Àrees a 

comentar...

 Lectura universal de l’ADN

 Bioinformàtica i Big Data

 Edició genètica



Seqüenciació 

d’ADN



Que vol dir genòmica i 

seqüenciar?

3 mil milions

de bases



Perquè

volíem (i

volem) tenir

genomes?

El coneixement dels gens implicats en la malaltia, dels seus mecanismes de control i de 
l'efecte dels SNPs i mutacions permetrà: 

1. DIAGNÒSTIC: tests genètics per detectar predisposició a malalties 

2. PREVENCIÓ: Evitar l'exposició a factors ambientals que afavoreixin l'aparició de 
malalties. Avaluació de riscos per exposició a contaminants, agents químics o radiacions.

3. TERAPÈUTICA: - Teràpia gènica - Farmacogenòmica: drogues personalitzades. Disseny de 
medicaments específics per a un patró genètic determinat. Reducció dels efectes 
secundaris en conèixer la capacitat genètica del pacient per assimilar-los.

- La majoria de malalties tenen alguna base genètica

- Algunes són monogèniques: unes 1500 associades a 
gens de seqüència coneguda

- Altres, les més comuns (càncer, obesitat, 
cardiopaties) depenen de més d'un gen i el medi 
ambient té un rol important. 
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2008: ABI SOLiD

60K$, 2 setmanes

2007: 454

1M$, 3  mesos

2001: el genoma 

humà (privat)

100M$, 3 anys

2001: el genoma humà (públic)

2.7G$, 11 anys



3 mil milions de bases

3 000 000 000 bps

36-100 bases

30 milions de seqüencies !!! 

Però quina es la realitat de la 

seqüenciació avui?



Reconstruir un genoma és un simple trencaclosques 

de 300 milions de peces!

30 milions de seqüencies !!! 



L’ADN 
humà és
altament
repetitiu!



Un COMPLEX  trencaclosques 

de 300 milions de peces!

30 milions de seqüencies !!! 



Un COMPLEX  trencaclosques 

de 300 milions de peces!

50% 

repeticions

30 milions de seqüencies !!! 



Comparació amb l'assemblatge 

del genoma humà
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Un 

negoci 

molt 

rentable

Les longituds de seqüencies 

son cada cop més llargues….



Com es troben les mutacions “sencilles”?

Malaltia (síndrome de Kabuki)

10 pacients

3 passos:

• Buscar variants en comú entre pacients

• Buscar variants que no tingui la resta de la població

• Buscar variants que «trenquin» un gen



Diagnosis pre-natal



Càncer i 
mutacions 
somàtiques



Càncer



Complicacions 

metodològiques



Microbiomes



Microbiomes



Medicina 
personalitzada

Què pot fer?

 Teràpies òptimes per a les 
persones

 Eviteu reaccions adverses 
als medicaments

 Redueix els costos de 
tractament

 Detecció precoç de la 
malaltia

 Millor pronòstic de la 
progressió de la malaltia

 Facilitar la medicina 
preventiva proactiva

Moltes medicines no funcionen per a tothom



Que podem esperar?

En 10 anys:

- Genoma sencer  de 

0,1% de la población 

mundial.

- Malaltia freqüents: > 

1000 malalties amb risc 

poligènic, variants i gens 

causals.

-Malalties rares: > 95% 

entendrem la base 

genética i entraran de 

rutina en sequenciació



Història 
de 
l'edició 
genètica



3 etapes en la nostra espècie



Arriba la revolució: 
CRISPR/CAS9

Emmanuelle Charpentier (Suecia) 

Jenniffer Doudna (EEUU)

Francisco Mujica (Spain)



Per a què serveix?



Ja… 
però… 
només 
per 
això?



I la 
polèmica? 
curar vs 
millorar



Fent server 
virus 
modificats 
genèticament 
per curar 
càncer



Moltes 

gràcies 

(i salut!)




