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Abstract

The term Pangenome began to be used in 2005, and its meaning is complete from the Greek pan. It was first studied in bacteria
and, in this context, the term refers to a central genome that contains the genes present in all strains, and a dispensable genome
that is made up of genes absent in one or more strains and genes that are exclusive. of each strain of the same species, thereby
capturing the entire gene content of a species
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Resumen

El término Pangenoma se comenzd a utilizar en el afio 20052, y su significado es completo del griego pan. Se estudio
primeramente en bacterias y, en este contexto, el término hace mencién a un genoma central que contiene los genes presentes
en todas las cepas, y un genoma prescindible que se compone de genes ausentes en una 0 mas cepas y de genes que son

exclusivos de cada cepa de la misma especie, con lo cual se captura la totalidad del contenido génico de una especie
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A partir del lanzamiento del Proyecto Genoma
Humano, hace tres décadas, la genémica ha ido
adquiriendo progresivamente un papel central
tanto en la investigacion bésica como
traslacional®. Estudios realizados en estas areas
han demostrado su utilidad para ser utilizados
en la atencion clinica. En el futuro, los avances
en el desarrollo de tecnologia, nuevos hallazgos

bioldgicos y aplicaciones clinicas conduciran a
una integracion mas generalizada de la
gendémica en casi todas las areas de la
investigacion biomédica. Y permitirdn la
adopcion de la gendmica en las principales
practicas de la medicina/ odontologia y de salud
publica.
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En este contexto y continuando con lo obtenido
en el Proyecto Genoma Humano, se iniciaron
estudios en bacterias de su Pangenoma.

El término Pangenoma se comenzo a utilizar en
el aflo 20052, y su significado es completo del
griego pan. Se estudio primeramente en
bacterias y, en este contexto, el término hace
mencion a un genoma central que contiene los
genes presentes en todas las cepas, y un genoma
prescindible que se compone de genes ausentes
en una 0 mas cepas y de genes que son
exclusivos de cada cepa de la misma especie,
con lo cual se captura la totalidad del contenido
génico de una especie.

En los procariotas se ha encontrado que los
genes Unicos constituyen entre el 20 % y el 40
% del Pan-genoma. Estas diferencias a menudo
contribuyen a la patogenicidad, la resistencia a
los medicamentos y otros fenotipos de interés
en la salud humana; por lo tanto, el analisis de
los genomas prescindibles versus bésicos puede
ayudar a explicar estos fenotipos?.

Mientras que el Pangenoma eucariota es mas
complejo dado que méas del 50% del genoma
pueden ser secuencias intronicas. Por otra parte,
es conocido que los eucariotas no intercambian
ADN tan libremente como lo hacen las
bacterias, por lo cual su contenido genético sea
mucho mas estable. Para una especie como la
humana, en la que los exones ocupan solo ~2%
del genoma, un pan-genoma compuesto solo
por secuencias exoOnicas solo daria escasa
informacion sobre las diferencias dentro de las
especies®.

Por lo tanto, un pan-genoma eucari6tico incluye
todas las secuencias de ADN en una coleccion
de genomas, no solo los genes. Sin embargo, los
estudios de pan-genomas eucariotas suelen
utilizar los términos genes nacleo y genes
prescindibles.

Para realizar estos estudios a nivel humano, se
cred el Consorcio de Referencia del Pangenoma
Humano (HPRC-humanpangenome.org), cuyo
objetivo es crear un genoma de referencia
humano mas sofisticado y completo con una
representacion de telomero a telémero basada
en graficos de la diversidad gendmica global; y
fomentar una alianza internacional de referencia
del pangenoma humano que involucra
activamente a las diversas poblaciones que
busca representar!?
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En el afio 2023, este consorcio ha dado a
conocer el primer mapa de referencia del
pangenoma humano®. Este primer mapa
contiene 47 conjuntos diploides en fases de una
cohorte de individuos genéticamente diversos®.
Esta nueva forma de abordar la genética,
considerando las variaciones poblacionales,
puede permitir entender la diversidad
genotipica que estas presentan.

Ademas. a través de la comprension de los
conceptos de supragenoma / pangenoma se
puede abordar la pluralidad bacteriana y
avanzar en el desarrollo de marcadores
diagndsticos, mejorar las practicas terapéuticas
y obtener nuevas y mejores vacunas®.
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