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RESUM

Es coneix com era post-genomica els anys posteriors a la seqiienciacié massiva dels
genomes d’organismes i espécies superiors (entre elles la humana) i que ens permeten
per primer cop, tenir una visi6 global dels mecanismes biologics que regulen la vida de
cel'lula. En aquests primers anys d’aquesta nova era, s’ha donat especial rellevancia a
la identificaci6 i estudi funcional de motius de seqiiencia en el genoma, assumint la
hipotesi que la capa fisica (la molécula d’ADN) es un mer suport per a un codi que és

interpretat per la cél-lula.

El treball exposat en aquesta memoria posa en relleu la importancia del nivell fisic de
I’ADN (ja sigui en la molecula de doble helix o en estructures d’ordre superior), en tots

els aspectes funcionals de la molécula.

Els resultats exposats en les publicacions cientifiques que integren aquest treball es
demostra la relaci6 entre la estructura de ’ADN i les regions reguladores dels gens (els
promotors). Es prova també la viabilitat de I’Gs d’estructures no canoniques de I’ADN
(com per exemple les triple hélices) en terapies anti-géniques. Finalment es descriu la
implementacié d’una plataforma bioinformatica que permet per primer cop, 1’estudi

dels factors fisicoquimics en escala genomica.
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LLISTA D’ABREVIACIONS

3’UTR
5°UTR
ADN
AE
ARN
ARNi
ARNm
ARNt
ASM
CAGE
dsRNA
FN

FP
GBD
GBD
GDIP
HMM
INB
MC
MCMC
MD
miARN
ORF
PCR
PPV
PWM

RBS

SENS
siARN
SNP
snRNA
SPEC
TF
TFBS
TFO
TN

TP
TSS
TTS
VIH

Regio tres prima no traduida (sigla en anglés; 3’Untranslated Region)
Regio cinc prima no traduida (sigla en anglés; 5’Untranslated Region)
Acid Desoxiribonucleic

Promig d’errors en les prediccions; average mismatch of prediction
Acid Ribonucleic

ARN interferent

ARN missatger

ARN transferéncia

Promig de les puntuacions de les mesures ; averaged score measure
Cap analysis of gene expression

ARN de doble cadena (en anglés double stranded RNA)

Negatius Falsos (false negative)

Positius Falsos (false positive)

Genome Browser Database

Genome Browser Database

Distancia generalitzada al predictor ideal

Models de Markov ocults (Hidden Marcov Model)

Institut Nacional de Bioinformatica

Simulacié de Monte Carlo

Monte Carlo amb Cadena de Marcov

Dinamica moleculars

Micro-ARN

Pauta oberta de lectura (sigla en angles; open reading frame)
Reaccid en cadena per la polimerasa (sigla en anglés)

Percentatge de prediccions valides

Matriu de pesos, en I’angles position weight matrix

Coeficient associat de Yule

Lloc d’uni6 al ribosoma (sigla en anglés; ribosome binding site)
Ressonancia magnética nuclear

Sensibilitat

Petits ARN interferéncia (de I’anglés small interference RNA)
Nucleotid d’un sol polimorfisme (sigla en angles)

Petits ARNs nuclears (de I’anglés small nuclear RNAs)
Especificitat

Factor de Transcripcio (sigla en anglés)

Llocs d’uni6 de factor de transcripcio (sigla en angles)

Seqiiencia formadora de triplex (en anglés triplex forming oligonucleotide)
Negatius Verdaders (true negative)

Positius Verdaders (true positive)

Inici de Transcripci6 (sigla en anglés)

Seqiieéncia diana de triplex (en anglés triplex target sequence)
Virus de la Immunodeficiéncia Humana



