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REVISION DE LA LITERATURA

Resumen 
Objetivo: Revisar los conocimientos actuales sobre la estructura, regulación y función de los genes, y anali­
zar su importancia en la biología molecular, la fisiología celular y la medicina moderna. Introducción: El co­
nocimiento de la estructura, regulación y función de los genes es un pilar fundamental de la biología 
molecular y la medicina moderna. Estructura génica: Los genes son secuencias de ADN que contienen la 
información necesaria para producir proteínas o ARN funcionales, y no solo están formados por regiones co­
dificantes (exones), sino también por intrones y elementos reguladores como promotores, enhancers y silen­
cers. Mutaciones en cualquiera de estas regiones pueden alterar la función celular normal y dar lugar a 
diversas enfermedades. Regulación de la expresión génica: La regulación de la expresión génica asegura 
que no todos los genes se activen al mismo tiempo, sino que lo hagan de manera controlada según el tipo 
celular, el momento del desarrollo o las condiciones ambientales. Este control está mediado por factores de 
transcripción, modificaciones epigenéticas como la metilación del ADN y la acción de ARN no codificantes, 
mecanismos que permiten que a partir de una misma secuencia de ADN se generen múltiples tipos celulares 
especializados. Función génica: La función de los genes se refleja en los productos que codifican, ya sea 
proteínas o ARN, que participan en procesos vitales como el metabolismo, la señalización celular o la repara­
ción del ADN. Las variantes genéticas pueden provocar pérdida de función, como en el caso de la fibrosis 
quística por mutaciones en el gen CFTR, o ganancia de función, como sucede en ciertos oncogenes implica­
dos en cáncer. Conclusiones: El conocimiento integrado de la estructura, regulación y función de los genes 
permite comprender los mecanismos básicos de la biología celular, así como el origen y la progresión de 
múltiples enfermedades, y constituye la base para el desarrollo de diagnósticos más precisos y terapias per­
sonalizadas en medicina moderna.
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INTRODUCCIÓN
Un gen es la unidad fundamental de la herencia y 
constituye un segmento definido de ADN que con­
tiene la información necesaria para la síntesis de 
productos funcionales, ya sean proteínas o molé­
culas de ARN no codificante [1]. Estos elementos 
desempeñan un papel esencial en la transmisión de 
características hereditarias, en la regulación de pro­
cesos biológicos y en la diferenciación celular, lo 
que los convierte en piezas clave tanto para la bio­
logía molecular como para la medicina moderna [2].

La estructura de un gen no se limita a las secuen­
cias que codifican proteínas (exones), sino que in­
cluye múltiples regiones reguladoras que 
determinan cuándo, dónde y en qué cantidad se ex­
presará un gen. Entre estas se encuentran el pro­
motor, que permite el inicio de la transcripción; los 
intrones, secuencias no codificantes eliminadas en 
el proceso de maduración del ARN; y las regiones 
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no traducidas (UTR), que regulan la estabilidad y 
traducción del ARNm [3]. Asimismo, los elementos 
de control proximales y distales, como las cajas TA­
TA, CAAT, los potenciadores y silenciadores, modu­
lan de manera precisa la actividad génica [1,4].

En conjunto, esta organización estructural y regula­
toria asegura la correcta expresión de los genes, 
permitiendo que las células respondan a estímulos 
internos y externos, mantengan su identidad y coor­
dinen funciones esenciales para el desarrollo y la 
homeostasis de los organismos vivos [5].

METODOLOGÍA
La presente investigación se llevó a cabo mediante 
una revisión bibliográfica. Para ello, se consultaron 
diferentes compendios de genética, incluyendo li­
bros tanto en formato físico como digital. Asimismo, 
se revisaron artículos científicos actualizados, se­
leccionando aquellos que aportaran información re­
levante y fundamentada para el desarrollo del 
informe. 

Se procedió a extraer, analizar y sintetizar los datos 
más pertinentes, con el fin de construir un contenido 
claro y coherente orientado a la preparación de un 
material didáctico, dirigido a estudiantes de medici­
na y ciencias básicas. 

¿Qué es un gen?   
Un gen es la unidad física y funcional que ocupa 
una posición específica (locus) en el genoma. Co­
rresponde a una secuencia de nucleótidos que co­
difica para uno o varios productos funcionales 

(ncRNA y polipéptidos) y cuya expresión está con­
trolada por elementos reguladores [6].

Partes estructurales del gen (eucariotas) 

Los genes eucariotas presentan diversas regio­
nes estructurales que controlan su expresión (Ver 
Imagen 1):

Promotor: Es la región del ADN donde se une la 
ARN polimerasa y otros factores de transcripción 
para iniciar el proceso de transcripción.

Exones: Son las secuencias de ADN que codifican 
la información para la síntesis de proteínas. Des­
pués de la transcripción, los exones se "empalman" 
(unen) para formar el ARNm maduro.

Intrones: Son las secuencias de ADN no codifican­
tes que se encuentran intercaladas entre los exo­
nes. Son transcritos a ARNm, pero luego son 
eliminados del ARNm inmaduro (pre­ARNm) me­
diante "splicing" (empalme) antes de que la proteína 
se sintetice. No se traducen a aminoácidos.

Sitio de Inicio de la Transcripción (TSS): Es la 
primera base de ADN que es transcrita a ARN. Se 
encuentra dentro o justo después de la región pro­
motora.

Sitio de Inicio de la Traducción (Codón de Ini­
cio): Es la secuencia de tres bases (generalmente 
AUG) en el ARNm que señala el comienzo de la 
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síntesis de la proteína. Corresponde a un triplete 
específico en el ADN.

Sitio de Terminación de la Traducción (Codón de 
Parada): Es la secuencia de tres bases que señala 
el final de la síntesis de la proteína.

Regiones (Untranslated Regions): Son secuen­
cias de ARN que están presentes en el ARNm ma­
duro, pero no se traducen a proteína. 5' UTR: Se 
encuentra al inicio del ARNm, antes del codón de 
inicio. Influye en la estabilidad del ARNm y en la efi­
ciencia de la traducción. 3' UTR: Se encuentra al fi­
nal del ARNm, después del codón de parada.

Secuencia Terminadora: Es una secuencia en el 
ADN que señala el final del proceso de transcripción. 
En eucariotas, a menudo incluye una secuencia que, 
en el ARNm, indica el sitio donde se añade una cola 
de poli­A (muchas adeninas) en el extremo 3' [7,8].

ELEMENTOS DE CONTROL GÉNICO

Elementos de control proximales
Los elementos de control proximales son secuen­
cias de ADN reguladoras que se encuentran cerca 
del inicio de la transcripción de un gen. Su propósito 
principal es controlar la transcripción, es decir, el 
proceso de "leer" la información del gen para crear 
proteínas. Estos elementos se localizan en una re­
gión cercana al sitio de inicio de la transcripción, 
generalmente dentro de unos pocos cientos de pa­
res de bases río arriba, y funcionan como puntos de 
anclaje para proteínas especializadas que modulan 
la expresión génica [9]. 

Dentro de esta región, existen dos tipos de elemen­
tos cruciales. El primero es el promotor basal, que 
es la secuencia de ADN más cercana al sitio de ini­
cio de la transcripción y es indispensable para que 
el proceso ocurra. Es aquí donde la enzima ARN 
polimerasa se une junto con los factores de trans­
cripción generales para formar el complejo de prei­
niciación. Un ejemplo clave dentro del promotor 
basal es la Caja TATA, una secuencia que ayuda a 
posicionar la maquinaria de transcripción de forma 
correcta. 

El segundo tipo son los elementos reguladores pro­
ximales, que se ubican justo antes del promotor ba­
sal. Estas secuencias son reconocidas por factores 
de transcripción específicos que actúan como inte­
rruptores, aumentando (activadores) o disminuyen­
do (represores) la actividad del promotor basal para 
afinar la tasa de transcripción. Ejemplos de estos 
elementos incluyen la Caja CAAT y la Caja GC [9].

En esencia, los elementos de control proximales 
funcionan como plataformas de unión. Al modular la 
tasa de transcripción, estos elementos son funda­
mentales para la especificidad de la expresión géni­
ca. Esto asegura que los genes se activen o 
desactiven en el momento y lugar adecuados, per­
mitiendo que una célula se especialice y responda a 
las señales [9].

Elementos de control distales  
Los elementos de control distal de un gen son se­
cuencias de ADN reguladoras que se encuentran 
lejos del sitio de inicio de la transcripción del gen al 
que afectan, a diferencia de los elementos proxima­
les que están cerca [10,11].

Los dos tipos son: 

Potenciadores (enhancers): son secuencias de 
ADN que aumentan la tasa de transcripción de un 
gen y actúan uniendo factores de transcripción. Es­
tos factores, a su vez, interactúan con el complejo 
de transcripción basal en el promotor del gen, a me­
nudo a través del plegamiento del ADN, formando 
bucles para acercar las regiones distales a las pro­
ximales. La acción de los potenciadores es a menu­
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do específica de tejido o etapa de desarrollo, lo que 
permite una regulación fina de la expresión génica 
en diferentes contextos celulares [11,12].

Silenciadores (silencers): son secuencias de ADN 
que, por el contrario, disminuyen o suprimen la tasa 
de transcripción de un gen También pueden encon­
trarse a distancias considerables del gen diana.Al 
igual que los potenciadores, los silenciadores 
actúan uniéndose a factores de transcripción repre­
sores de varias maneras como: bloqueando la 
unión de factores de transcripción activadores, re­
clutando proteínas que modifican la cromatina para 
hacerla más compacta, o interfiriendo directamente 
con la maquinaria de transcripción [11,13].

Regulación Epigenética Y Cromatina

La Cromatina y su Función
La cromatina es la estructura compuesta por ADN y 
proteínas que empaqueta el material genético en el 
núcleo celular. Su principal función es compactar el 
ADN para que pueda caber en el espacio reducido 
del núcleo [1]. Esta estructura no es fija, sino que 
puede alternar entre un estado condensado (hete­
rocromatina) y uno más relajado (eucromatina). Es­
ta maleabilidad es crucial para la regulación génica, 

ya que los genes sólo pueden ser leídos por la ma­
quinaria celular cuando la cromatina se encuentra 
en su estado más laxo [14,15].

Regulación Epigenética
La regulación epigenética se refiere a las modifica­
ciones que afectan la expresión de los genes sin al­
terar la secuencia del ADN. El término "epi" (que 
significa "sobre") resalta que estos mecanismos 
actúan por encima del código genético [16]. Estos 
cambios son esenciales para la diferenciación celu­
lar, son influenciados por factores ambientales co­
mo el estrés o la dieta, y, a diferencia de las 
mutaciones, son reversibles y pueden ser hereda­
dos por las células hijas y, en algunos casos, por la 
descendencia [17,18].

Mecanismos epigenéticos
Los principales mecanismos epigenéticos funcionan 
a través de la modificación de la cromatina [19]. La 
metilación del ADN, que consiste en agregar grupos 
metilo a las bases de citosina, suele silenciar los 
genes al impedir la transcripción (Ver Figura 2) [20]. 
De manera similar, las modificaciones de histonas, 
como la acetilación y la metilación, alteran la com­
pactación de la cromatina. La acetilación, por ejem­
plo, tiende a relajar la estructura y facilitar la 
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transcripción, mientras que la metilación puede te­
ner efectos de activación o represión, dependiendo 
de la histona específica que se modifique [21].

Los nucleosomas son una pieza clave en este pro­
ceso porque su estructura y las modificaciones quí­
micas que experimentan determinan el grado de 
compactación de la cromatina, que es el material 
del que están hechos los cromosomas. Cuando la 
cromatina está muy compactada, se llama hetero­
cromatina y el ADN es inaccesible, lo que silencia 
los genes. Por el contrario, cuando la cromatina 
está relajada, conocida como eucromatina, el ADN 
queda expuesto y los genes pueden ser transcritos 
y expresados.

CONCLUSIÓN
Un gen es una unidad funcional del ADN que ocupa 
un locus específico y posee estructuras como pro­
motores, exones, intrones y regiones UTR que de­
terminan su expresión. Estos genes están 
regulados por elementos de control proximales (co­
mo la caja TATA) y distales (como potenciadores y 
silenciadores), que permiten ajustar su actividad de 
manera precisa. Además, la cromatina, en forma de 
heterocromatina o eucromatina, regula el acceso al 
ADN y está influenciada por mecanismos epigenéti­
cos como la metilación y acetilación de histonas. 
Estas regulaciones son esenciales para el desarro­
llo, la diferenciación celular y la respuesta a estímu­
los ambientales. En medicina, el estudio de los 
genes permite diagnosticar enfermedades, diseñar 
tratamientos personalizados, aplicar terapias géni­
cas y monitorear la progresión de patologías.
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