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OBJETIVOS

Se pretende que el estudiante logre comprender y manejar un conjunto de topicos
que son basicos para el aprendizaje de los fendmenos de la herencia en organismos
diploides y, los mismos, pueden ser resumidos como sigue:

1. Mendel fue el primer investigador de su época en aplicar el andlisis estadistico en su
trabajo experimental. De esa manera constatd que los fendmenos de la herencia se
mostraban reproducibles 'y le permiti6 hacer predicciones probabilisticas en las
generaciones filiales, de generacion en generacion. Todo eso lo llevd a considerar la
participacion de principios o leyes que rigen dichos fenémenos y a inferir la segregacion
y transmision independiente de particulas discretas que llamo factores hereditarios. El
trabajo de Mendel se ha reevaluado a la luz de los nuevos conocimientos, y, en esencia la
mayoria de sus postulados aun conservan vigencia, no obstante necesitaron ser
reformulados y se conocen bajo el nombre de las Leyes de Mendel. Esto permitid
reconocer el gran valor de su trabajo y los aportes realizados en el conocimiento sobre los
fendmenos de la herencia biologica.

2. La reproducibilidad de los fendmenos de la herencia, interpretada inicialmente por
Mendel considerando la participacion de leyes o principios, es atribuible a la ocurrencia
de un conjunto de procesos celulares determinados genéticamente, los cuales tienen lugar
durante la division celular y la reproduccion sexual.

3. La similitud de los hijos entre si y con sus progenitores, asi como entre los miembros de
una misma poblacion, es atribuible a la existencia de caracteres bioldgicos especificos que
distinguen a los miembros de una misma especie. Lestd determinada por la accion
funcional de factores hereditarios llamados genes que integran el genotipo de cada
individuo.

4. Los genes son unidades funcionales y contienen la informacion genética (secuencia
especifica de nucledtidos, usualmente ADN) que les permite determinan la manifestacion
de los caracteres biologicos especificos (genes no alelomorfos) y de sus fenotipos
alternativos (alelos), segun el genotipo de cada individuo.

5. Los genes participan en la continuidad de los caracteres bioldgicos especificos, desde
los parentales hacia su descendencia, en cada generacion filial. Esto es posible porque son
transportados en estructuras de ligamiento que son los cromosomas. Dichas estructuras se
replican, segregan y se distribuyen equitativamente a los gametos, en cada ciclo de
division celular meiotico.

6. Los caracteres bioldgicos especificos estan representados por un patron hereditario que
le es propio y caracteristico. No todos ellos cumplen con las predicciones de las Leyes de
Mendel y se llaman asi patrones hereditarios no mendelianos. Tal diferencia es atribuible
a la participacion de condiciones naturales que son especificas, con respecto al caracter
biolégico y a la especie donde pertenece el individuo.



7. Los caracteres bioldgicos ni los fenotipos alternativos son heredados, sino por el
contrario, los genes responsables de su determinacion y control. Los genes se encuentran
en diferentes combinaciones, integrando el genotipo de los individuos de una poblacion
(diversidad genotipica) y constituyen el patrimonio de la misma. La manifestacion del
fenotipo es el resultado de las distintas interacciones génicas que se establecen
normalmente con el genotipo y el medio ambiente ecoldgico, dando cuenta de las
relaciones numéricas observadas en la descendencia filial, las cuales pueden ser
predecibles estadisticamente en las distintas generaciones sucesivas. Las relaciones
numérica y su reproducibilidad permiten el establecimiento de los patrones hereditarios
para los distintos caracteres bioldgicos especificos.

8. Los genes y cromosomas son unidades relativamente estables en su composicion
quimica y cantidad, no obstante, son susceptibles de sufrir cambios o modificaciones por
cualquiera de dos vias naturales alternativas, donde (i) las mutaciones son la fuente
primaria de variabilidad genotipica y (ii) la recombinacidn genética es el motor que genera
la aparicion de nuevas combinaciones genotipicas en las especies con reproduccion sexual.
La seleccion natural actla constantemente manteniendo el equilibrio de las distintas
combinaciones genotipicas que integran a una poblacién, tanto las nuevas combinaciones
como las preexistentes dentro del patrimonio genético. Las nuevas variedades que logran
sobrevivir y reproducirse competitivamente junto con las ya existente pueden contribuir a
la variabilidad genotipica y fenotipica de las poblaciones, las especies y al proceso de la
evolucion.



INTRODUCCION

Los naturistas, bidlogos y otros investigadores que existian durante el periodo
histérico A.C. (antes de Cristo), estuvieron interesados en los fendomenos responsables de
la similitud en las caracteristicas biologicas de la progenie con sus progenitores, asi como
también en la variabilidad de las especies y el proceso de especiacion. Numerosas hipétesis
e ideas vagas fueron propuestas desde ese entonces para darle una explicacion a los
sucesos ocurridos, pero usualmente estuvieron basadas en la simple observacion visual y/o
en la capacidad imaginativa de los estudiosos de la época. Una de las ideas mas antiguas
fue referida como "herencia de la sangre", segln la cual la herencia se transmitia como un
liquido miscible semejante a la sangre de los animales y del hombre; ademas se suponia
que la sangre de los padres se mezclaba o fusionaba en la descendencia. (La atribucion de
estas propiedades a la sangre ha sobrevivido hasta nuestros dias en expresiones como "de
sangre pura" y de "sangre mixta”, "no es de mi misma sangre"”, etc. aln cuando esta
demostrado que la sangre como tal no tiene nada que ver en los fendmenos de la herencia).

Numerosos investigadores de esa época condicionaron su trabajo a la tendencia
que manejada cierto grupo de ellos referente a menospreciar los estudios basados en el uso
de métodos experimentales. Este hecho, ademas de incidir disminuyendo el interés por la
aplicacion de ese tipo de enfoque, les impidid lograr apreciar las enormes implicaciones
derivadas de sus propios resultados experimentales.

No obstante, pese a las limitaciones existentes, fue entonces entre 1857 y 1865
cuando un monje austriaco llamado Gregorio Johann Mendel logrdé ser el primer
investigador experimental en proponer la participacion de principios o leyes que controlan
los fendmenos de la herencia, inferiendo el comportamiento de unidades particuladas
abstractas que llamo factores hereditarios (herencia particulada). Mendel publicd su
trabajo en 1866, bajo el titulo de INVESTIGACIONES SOBRE HIBRIDOS DE




PLANTAS vy el desarrollo experimental estuvo basado en el uso de cruces genéticos
controlados, la ocurrencia de sucesos aleatorios y la aplicacion del analisis estadistico.
Dos principios principales, entre otros, fueron formulados alli bajo el nombre de
segregacion insependiente y transmision independiente; ademas establecié predicciones
estadisticas para la descendencia filial de distintos cruces genéticos.

Mendel muri6 en 1884, sin que su trabajo mereciera el interés de los investigadores
de la época. Diversas razones se han considerado para explicar tal situacion y, dentro de
ellas, se encuentran las siguientes:

a) La limitacion de conocimientos para ese entonces no permiti6 comprender los
argumentos aportados por Mendel para sustentar sus postulados, b) Algunos investigadores
consideraron que la veracidad de los resultados mendelianos no estaba acorde con el error
esperado en funcién del desarrollo experimental que realiz6, c) Las predicciones
estadisticas no se cumplian para otras especies de organismos, utilizando el mismo
desarrollo experimental.

Pero no fue sino hasta el afio 1900 cuando su trabajo fue redescubierto casi
simultaneamente por tres investigadores distintos, como son De Vries, Correns y
Tschermak. En forma independiente, obtuvieron resultados similares a los de Mendel y
proclamaron su importancia.

Para ese entonces ya se conocian los elaborados procesos de division celular
Ilamados mitosis y meiosis. Ademas se habia puesto de manifiesto que los cromosomas
eran elementos claves, cuyo comportamiento citologico en la division celular y en la
fecundacién explicaba la transmision de los caracteres bioldgicos, en cada generacién
filial. Tales conocimientos permitieron la comprension de los postulados mendelianos, los
cuales estuvieron basados en la necesidad implicita de los mismos. Dos estrategias
metodoldgicas importantes le permitieron a Mendel haber llegado a esos aciertos: i. La
seleccion adecuada del material biologico y ii. El analisis matematico y la aplicacion de la
teoria de las probabilidades, ambos utilizados por primera vez en el analisis e
interpretacion de los fenémenos bioldgicos. ElI trabajo de Mendel constituyd asi un
modelo del andlisis genético y aportd las bases de una aproximacion logica y experimental
de la herencia biologica (‘algunos de sus principios no han perdido vigencia aun).

Por lo tanto, el escenario estaba preparado para correlacionar a los factores
hereditarios mendelianos con la estructura de los cromosomas observada bajo el
microscopio optico, dando lugar al surgimiento de la Teoria Cromosdmica de la Herencia
enunciada por Sutton y Boveri (1902-1903).

A partir de entonces, comenzo un estudio intensivo sobre la herencia, y uno de los
primeros frutos principales fue el establecimiento de una nueva terminologia. Asi, el
nombre de Genética fue propuesto por Bateson (1906) para identificar a la nueva
disciplina biolégica y el nombre de gen fue asignado por Johannsen (1906) para
renombrar a los factores hereditarios mendelianos.



En un principio se pensd que los genes eran moléculas de proteinas, pero fue
descartado posteriormente cuando Griffith  (1928) y luego Avery y col. (1944)
demostraron que el material hereditario estaba identificado quimicamente con el ADN
(&cido desoxirribonucleico); la existencia de este ultimo se habia descubierto con bastante
anterioridad (1858). Tal descubrimiento permitié asociar quimicamente a los genes con el
ADN y asimismo di6 origen al surgimiento de una nueva era de la Genética y la Biologia
conocida como Genética Molecular.

Morgan (1934) obtuvo resultados experimentales que, descartaron la vision
particulada de los factores hereditarios mendelianos (teoria particulada de la herencia), y
propuso que los genes estaban dispuestos en los cromosomas simulando la forma de un
collar, esto es, unidos entre si y uno a continuacion del otro. Luego su discipulo Bridges,
aporto pruebas experimentales sobre la Teoria Cromosomica de la herencia. No obstante,
la teoria de Morgan fue descartada por Benzer (década de 1950) cuando determind la
estructura fina del gen como una unidad de funcién, dispuesta linealmente, que podia
subdividirse en partes mas pequefias capaces de mutary recombinarse.

Beadle y Tatum (1941) obtuvieron resultados experimentales que los llevaron a
postular la definicion bioquimica del gen, resumida en el enunciado un gen-una enzima
que fue modificado cuando se desmostrd la relacion un gen-una cadena polipeptidica.

La mayoria de los genes dirigen la sintesis de proteinas con actividad enzimatica
(enzimas), por lo tanto, la Genética pasoé a ser un aspecto importante de la Bioquimica y la
Biologia Celular. Asimismo por ser los genes responsables de la diferenciacion progresiva
de tejidos y 6rganos durante el desarrollo de un organismo pluricelular, la Genética paso a
ser el foco central de la Biologia Moderna del desarrollo.

Watson y Crick (1953) dilucidaron que la molécula de ADN es una estructura de
doble hélice, lo cual permitio comprender molecularmente la relacién de la herencia
bioldgica con la estructura y funcion de los genes. Esa informacion fue asociada con los
conocimientos que se tenian para entonces y condujo a postular el Dogma Central de la
Biologia Molecular. De esa manera pudo aclararse un gran paradigma, al permitir
visualizar esquematicamente la transferencia de informacidn desde los genes contenidos
en el ADN hasta las proteinas, asociando la participacion de los procesos de transcripcion
y traduccion y ademas el proceso de autoperpetuacion del ADN. Ademaés, fue posible
correlacionar la continuidad de los caracteres bioldgicos en la descendencia filial con la
manifestacion de los genes y su continuidad, de generacion en generacion, mediada por
los cromosomas portadores. Actualmente no hay duda alguna sobre la relacion que existe
entre cromosoma— ADN— gen— cadena polipeptidica— proteina— caracter bioldgico.

En las dltimas cuatro décadas (60-90), numerosos investigadores de diferentes
disciplinas han venido realizando una serie de estudios, a nivel molecular, sobre la
estructura/funcion de los genes y de sus productos codificados, asi como los mecanismos
que controlan la manifestacion de la informacion genética. Numerosas técnicas de
Manipulaciones Genéticas (in vivo e in vitro) y de Biologia Molecular se han desarrollado
con ese y otros fines adicionales como son los de aislar a los genes de su medio ambiente



genetico natural, esto es, su cromosoma portador (clonacion molecular), y transferirlos a
organismos de otras especies (transgénesis). De esa manera los genes pueden ser utilizados
para su caracterizacion molecular, pero principalmente para resolver problemas
biologicos concretos  relacionados  sobre todo con interes agropecuarios (ejms.
incrementar la productividad de plantas y animales, ejercer control biolégico sobre plagas
0 virus), biomédicos (terapia génica, identificar ciertos genes de interés), farmacoldgicos
(obtencion o fabricacion de ciertos productos génicos terapedticos, anticuerpos,
hormonas, de sistemas de diagndstico genético para enfermedades microbianas o de origen
genético); muy recientemente se ha logrado obtener clones de animales mamiferos,
mediante un proceso de reproduccion asexual donde un genoma completo (n) fue
transferido artificialmente (n) a un évulo (clonacion de organismos o genomas). Todas
esas aplicaciones asombrosas estan sustentadas en investigaciones cientificas serias, donde
utilizan los cruces genéticos para reproducir las nuevas variedades genotipicas construidas
y poner a prueba su estabilidad y vigor genético.

Por lo tanto, ese nuevo y revolucionario enfoque estad haciendo de la Genética el
pilar fundamental donde se sustentan la Biotecnologia y las Ciencias Bioldgicas del futuro,
ademas paralelamente surge la necesidad de crear leyes y reglamentaciones para
controlar el desarrollo experimental de la investigacion y la aplicacién adecuada de los
conocimientos (Bioética).



I. FORMULACION DE LOS PRINCIPIOS MENDELIANOS DE LA HERENCIA
1.1 ESTUDIOS PRELIMINARES

Gregor Johann Mendel (1822-1884) fue un naturista austriaco quien se incorpord
desde muy joven (25 afios de edad) a la orden de los monjes Agostinos. Poco tiempo
después de su ingreso adquirié entrenamiento en matematicas y en historia natural en la
Universidad de Viena y se dedicd a ensefiar ciencias naturales en la escuela superior
localizada en la ciudad de Brunn.

Durante la estadia en el monasterio mantuvo una pequefia parcela de terreno donde
comenzO a desarrollar su trabajo experimental. Para ese entonces conocia del trabajo
realizado por sus predecesores, quienes no habian sido capaces de apreciar las enormes
implicaciones de sus propios trabajos.

1.1.1 Seleccion del material bioldgico

Mendel comenzé su trabajo (1857) seleccionando como material biolégico a la
especie de guisante Pisum sativum, en base a los siguientes criterios: (i) es una planta de
jardin que crece rapidamente, (ii) es facil de cultivar y existian muchas variedades en los
comercios, (iii) es hermafrodita y sus Organos sexuales se encuentran completamente
encerrados por los pétalos de la flor. Los estambres son los 6rganos sexuales masculinos
que producen los granos de polen, y el pistilo es el 6rgano sexual femenino que produce
los ovulos (Fig. 1.1). De esa manera, resultaba relativamente facil realizar polinizaciones
controladas (artificiales: por artificio del hombre), escogiendo las plantas de interés.

Sus experimentos estuvieron enfocados a estudiar caracteres bioldgicos heredables,
es decir, formas, funciones o rasgos de un organismo que se transmiten a la descendencia
filial y los cuales permiten distinguir a los individuos de una especies particular. A
diferencia de sus predecesores, después de cuidadosas observaciones, selecciond un total
de siete (7) caracteres bioldgicos. Cada uno de ellos se encontraba representado por dos
variedades de plantas con diferencias contrastantes o discontinuas que permitian



distinguirlas claramente entre si y fueron referidas como caracteristicas bioldqgicas
contrastantes (Fig. 1.2). Dentro de los caracteres seleccionados, la forma de la semilla y el
color de los cotiledones fueron los mas estudiados exhaustivamente en virtud de que podia
observarlos al primer afio del crecimiento de la planta, mientras que los cinco restantes
solo podia evaluarlos més tardiamente.

1.1.2 Cruces genéticos controlados

Al igual que sus predecesores, aplico las técnicas de hibridacién para obtener
nuevas variedades hibridas por reproduccion sexual mediante  cruces genéticos
controlados, es decir, cruces experimentales disefiados por el ser humano (artificio del
hombre) para aparear o fertilizar parentales donantes (machos) con receptores (hembras),
previamente escogidos (contrario: cruce genético natural).

En ese entonces dichas técnicas eran muy utilizadas para obtener nuevas variedades
de plantas y animales que aportaran beneficios econdmicos. No obstante, en el caso de
Mendel fue aplicada para estudiar los fenémenos de la herencia bioldgica, utilizando
cuatro tipos de cruces controlados, a saber:

i. Polinizacion o fecundacidn cruzada, cuando los estambres de la planta parental utilizada
como receptora son eliminados para espolvorear sus pistilos con el polen proveniente de
otra utilizada como donante.

ii. Autopolinizacion o autofecundacién, cuando se permite que los pistilos de una planta
sean fertilizados por su propio polen. Es la via principal de polinizacion en la especie P.
sativum.

iii. Cruces reciprocos, cuando un mismo par de parentales se emplea en forma inversa, es
decir, que el donante y receptor de un cruce dado es el receptor y donante del otro,
respectivamente.

iv. Retrocruce, cuando se permite el cruce de un descendiente F; con uno cualquiera de
sus parentales.

En todos los casos se asegurd de cubrir las flores con bolsas para evitar la polinizacion
posterior, mediada por insectos.

1.1.3. Indices numéricos



Mendel escogid tres tipos de indices numéricos para interpretar matematicamente
y relacionar entre si los resultados de cada uno de los distintos caracteres biologicos
(carcter unitario):

i. Frecuencia absoluta. Indica el numero de veces que una caracteristica particular se
encuentra repetida dentro de una misma generacion filial. Se calcula cuantificando los
individuos que la presentan.

il Frecuencia relativa. Indica el nimero de veces que una caracteristica particular se
encuentra repetida con relacion al total de individuos de una misma generacion filial.. Se
calcula dividiendo el nimero de individuos que la presentan entre el nimero total de
individuos que integran esa generacion.

iii. Proporcién relativa. Indica la relacion numérica como se encuentra distribuida o
repartida una caracteristica particular, con respecto a la de menor frecuencia absoluta,
dentro de una misma generacion filial. Se calcula dividiendo el nimero de individuos
que la poseen entre el numero de individuos que presentan la caracteristica de menor
frecuencia (es decir, la menos comdn).

iv. Porcentaje relativo. Indica el valor de la frecuencia relativa con respecto a un total
considerado de 100 individuos en la generacion filial. Se calcula multiplicando el valor de
la frecuencia relativa por un factor igual a 100.

1.2 DOMINANCIA'Y RECESIVIDAD

Los primeros cruces controlados realizados por Mendel estuvieron dirigidos a
obtener y seleccionar cuidadosamente las variedades de guisantes que se comportaban
como lineas de plantas puras o "raza pura"”, es decir, aquellas que por autofecundacion sélo
producian una descendencia homogénea donde todos los individuos manifestaban el
caracter parental; asi, por ejemplo, obtuvo lineas que Unicamente producian semillas lisas,
o0 solo semillas rugosas. De esa manera, seleccioné un total de 22 variedades de guisantes
raza pura.

La primera etapa de sus experimentos de hibridacion la dedic6 a seguir
separadamente la herencia de cada caracter biologico (caracter unitario). Observo que los
cruces entre variedades raza pura, semillas lisas x semillas rugosas producian una primera
generacion filial (actualmente conocida como F;) donde la descendencia era homogénea y
todas las plantas presentaban la caracteristica de uno solo de los parentales, esto es,
semillas lisas. En los cruces reciprocos, también obtenia los mismos resultados, por lo que
dicho comportamiento no era atribuible a la planta parental que suministraba el polen, sino
mas bien parecia indicar que una de las caracteristicas contrastantes era "dominante™ sobre
la otra. Por lo tanto, Mendel di6 el nombre de caracteristica dominante a la que siempre
aparecia en la primera generacion de un cruce entre parentales raza pura que diferian en
un caracter unitario.
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1.2.1 Analisis numérico de la segunda generacion filial :

El afio siguiente realizd el segundo paso importante en sus descubrimientos, al
permitir la autopolinizacion de los decendientes F; con semillas lisas para obtener la
segunda generacidn filial (actualmente conocida como F;). De esa manera, pudo observar
que dentro de la descendencia aparecia nuevamente la caracteristica dominante semillas
lisas y ademas reaparecia la rugosa.

Analiz6 un total de 7324 descendientes F,, de los cuales 5474 fueron de semillas
lisas y 1850 de rugosas. Aplicando los indices matematicos obtuvo las siguientes
relaciones numéricas:

De esa manera obtuvo las siguientes relaciones numéricas en la descendencia F:

Indice matematico Semillas lisas Semillas rugosas
(relativo)
Frecuencia: 0,75 (5474/7324) 0,25 (1850/7324)
Proporcion: 3,0 (5573/1850) 1 (1850/1850)
Porcentaje: 75% (0,75 x 100)  25% (0,25 x100)

Mendel dié el nombre de caracteristica recesiva a la que permanecio "oculta” o
escondida entre los descendientes de la primera generacion y reaparecié en la segunda.
Resultados similares también obtuvo cuando analizd los caracteres unitarios restantes
(Tabla 1.1), lo cual le permitié postular los dos primeros principios hereditarios: los
fendmenos de dominancia y recesividad.

1.3 SEGREGACION INDEPENDIENTE
1.1.3 Participacion de factores hereditarios discretos (particulados)

La identificacion de la caracteristica recesiva, lo indujo a pensar sobre la existencia
de factores o unidades hereditarias discretas como responsables de la transmision de los
caracteres unitarios, desde los parentales a sus descendientes en cada generacion filial. Los
descendientes F; serian entonces variedades hibridas para dichos factores, ya que por
autopolinizacion originaban una progenie F, mixta o heterogénea.

El proximo paso fue determinar la cantidad de esos factores o unidades hereditarias
que participa en la manifestacion de cada caracter unitario y para ello permitié que los
descendientes de la segunda generacion se autopolinizaran. Mendel realizo varios cruces
similares y siempre observaba las mismas relaciones numéricas en la tercera generacién
filial (actualmente conocida como F3) (Fig. 1.3), como se indica a continuacion:
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a) Los descendientes F,, con la caracteristica dominante semilla lisa, producian dos lineas
diferentes de plantas, en la proporcion 3 lisas: 1 rugosa:

i. La que siempre generaba descendientes semillas lisas y se comportaba como una
variedad raza pura.

ii. La que producia una progenie mixta, en la proporcion de 3 lisas: 1 rugosa, igual a la
obtenida por autopolinizacion de los descendientes hibridos Fi.

b) Los descendientes F, con la caracteristica recesiva semilla rugosa, siempre generaban
descendientes semilla rugosa y se comportaban como raza pura.

La interpretacion mas sencilla de esos resultados le permitié a Mendel inferir la
participacién de dos (2) factores hereditarios diferentes como responsables de la
manifestacion del caracter unitario forma de la semilla, uno proveniente de cada parental.

1.3.2 Asignacion de simbolos alfabéticos

Mendel se dié cuenta de que la forma descriptiva de anotar sus observaciones
experimentales no era facil ni simplificada y, en su lugar, decidié asignar simbolos
alfabéticos para identificar a cada factor hereditario en particular. Escogié una misma letra
cuando pertenecian al mismo par, pero escrita en mayuUscula para simbolizar el factor
hereditario responsable de la caracteristica dominante y en minuscula para la recesiva.

De esa manera llegd a una serie de deducciones importantes analizando los
resultados de las generaciones filiales F; a F; (Fig. 1.3). Tales deducciones pueden
resumirse como sigue, utilizando las letras Ay a:

1.- Los parentales (P), por ser variedades raza pura, deben contener dos factores del mismo
tipo: AA, cuando presentan la caracteristica dominante semilla lisa, y aa, en el caso de la
recesiva semilla rugosa. EI A sera entonces el factor dominante y el a el factor recesivo.

2.- Los descendientes F; con semilla lisas son variedades hibridas, por lo tanto, debian
contener un factor dominante y otro recesivo, esto es, Aa.

3.- Los descendientes F, que presentan la caracteristica recesiva, forma rugosa, son raza
pura y evidentemente no presentan el factor dominante A, serian entonces representados
como aa.

4.- Los descendientes F, con la caracteristica dominante semillas lisas, que se comportan
como raza pura, evidentemente no deben presentar el factor recesivo a, serian entonces
representados como AA. Por el contrario, los que se comportan como los hibridos de la Fi,
presentaran los dos tipos de factores, Aa.

Todo ese analisis le permitio a Mendel concluir que la caracteristica dominante
puede ser determinada por la presencia de dos (2) factores iguales, en estado dominante
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AA, o diferentes, en el hibrido Aa, mientras que la caracteristica recesiva solo esta
determinada por dos factores iguales en estado recesivo aa.

1.3.3 Ocurrencia de sucesos aleatorios y segregacion independiente de los factores
hereditarios

Mendel interpretd las relaciones numéricas de las generaciones filiales F,y F3
(Fig. 1.3) basandose en la ocurrencia de sucesos aleatorios (es decir, eventos) durante
los fendmenos de la herencia. De esa manera, los factores hereditarios se repartirian
equitativamente durante la formacion de las células sexuales (denominadas posteriormente
gametos), y estas Ultimas se combinarian al azar, en el momento de la fertilizacion.

Partiendo de la premisa anterior, es de esperar que, en un individuo hibrido de la
generacion Fi, Aa, la mitad del total de células sexuales producidas sea del tipo Ay la otra
mitad a, lo cual se corresponde con la proporcion 1:1 (Fig. 1.4). En un cruce entre dos de
esos hibridos (por polinizacion cruzada o por autopolinizacion), Aa x Aa, es de esperar
que la fusion al azar de los gametos resulte en la formacion de cuatro tipos alternativos de
cigotos: AA, Aa, aA y aa. Como las dos combinaciones heterocigotas de factores son
equivalentes, la proporcion esperada en la descendencia filial F, es 1 AA: 2 Aa: 1 aa. Esta
relacion numérica se corresponde con la distribucion 3 dominante semilla lisa : 1 recesiva
semilla rugosa, en la generacién F,, ya que los individuos con las combinaciones AA 'y Aa
manifiestan la misma caracteristica contrastante (Fig. 1.3).

Por el contrario, es de esperar que, en un individuo raza pura, todas las células
sexuales producidas sean idénticas: A, para la asociacion AA, y a, para la aa. En la
descendencia filial de un cruce entre dos raza pura conteniendo la misma composicion de
factores, es de esperar la formacién de un solo tipo de cigoto; por ejemplo en el cruce AA
x AA todos los cigotos serian AA.

Todo lo antes sefialado permitia explicar claramente las siguientes observaciones:
(i) Los cruces entre variedades raza pura siempre producen descendientes con la
caracteristica parental (dominante o recesiva, segun el caso), y (ii) Los cruces entre
variedades hibridas, siempre producen una progenie combinada (3 dominante: 1
recesivo).

Mendel asigno6 el nombre de Principio de Segregacion Independiente al proceso
mediante el cual los dos factores hereditarios, pertenecientes a un mismo par, se separany
distribuyen equitativamente durante la formacién de las células sexuales y luego se
combinan libremente durante la fecundacion al azar de las mismas.

1.3.4 Predicciones estadisticas en la descendencia filial
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Mendel completo sus estudios evaluando la reproducibilidad de sus resultados de
generacion en generacion. Con ese proposito realizé calculos algebraicos para el andlisis
estadistico de los sucesos aleatorios que estarian transcurriendo durante los fenémenos de
la herencia (detalles en la seccién 111). De esa manera realizd predicciones estadisticas,
como por ejm. las siguientes (seccién 1.3.3):

a) Una planta Aa tiene la posibilidad de producir 2 tipos alternativos de células sexuales,
asi la probabilidad individual de que aparezca uno de ellos es

A 'y Y% a

b) En un cruce Aa x Aa hay posibilidad de que se formen 4 tipos alternativos de cigotos,
asi la probabilidad individual de que aparezca uno deellos es Y4 AA, ¥ Aa, ¥ aA
y Y aa,esdecir,

Y« A_ y Y aa

La raya indica que el otro factor hereditario puede ser dominante A 0 recesivo
a, alternativamente.

Mendel encontrd una estrecha correlacion entre los resultados observados y lo
esperado probabilisticamente en los distintos cruces entre parentales raza pura semillas
lisa x rugosa, lo cual le permiti6: (a) Probar mateméticamente las interpretaciones
derivadas de sus observaciones experimentales y (b) Hacer predicciones en la
descendencia filial para cada uno de los distintos cruces genéticos, con respecto a las
caracteristicas contrastantes y a los factores hereditarios que las determinan. De esa
manera, interpretd la transmision de los caracteres biologicos en funcion de la teoria de
las probabilidades, lo cual a su vez, le permiti6 analizar claramente y en forma
comparativa la segregacion independiente de los factores hereditarios y de las
caracteristicas que ellos determinan.

Adicionalmente realiz6 otros cruces. Asi por ejemplo, el retrocruce de los
descendientes hibridos (Aa) de la primera generacion con el parental de semillas rugosas
raza pura (aa) y obtuvo 106 plantas con semillas lisas (Aa) y 102 plantas con semillas
rugosas (aa), es decir, se cumplia la prediccion probabilistica 1 semilla lisa : 1 semilla
rugosa (Fig. 1.5). Cuando realizo el retrocruce con el parental de semillas lisas raza pura
(AA), todos los descendientes presentaban esa misma caracteristica pero aparecian dos
lineas diferentes respecto a las asociaciones de los factores hereditarios, 1 AA : 1 Aa; para
poder inferir ambas asociaciones fue necesario hacer un retrocruce con la variedad
parental aa .

1.3.5 Postulacion del principio de segregacion independiente

Los seis caracteres unitarios restantes también los analizd individualmente,
observando resultados similares a los obtenidos cuando estudid la transmisién del caracter
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forma de la semilla. Por lo tanto, el andlisis de los resultados experimentales basandose
en la participacion de sucesos aleatorios (eventos) y en las predicciones probabilisticas , le
permitieron a Mendel postular el principio de segregacion independiente:

Cada caracter unitario esta influenciado por dos factores hereditarios iguales o
diferentes, bien sea dominante o recesivo. Esos factores segregan independientemente
como unidades discretas (particuladas), desde los parentales a su descendencia filial. Por
lo tanto, los factores que determinan un mismo caracter unitario segregan
equitativamente y se distribuyen libremente uno del otro, esto es al azar, durante la
formacion de las células sexuales. En el momento de la fecundacion se combinan al azar y
asi los factores hereditarios de cada parental se reunen. El cigoto resultante de ese
proceso presentara dos (2) factores hereditarios para cada caracter unitario en
particular. Segun la forma como se encuentren combinados dichos factores, los
descendientes de un determinado cruce podran ser hibridos (dos factores diferentes) o
raza pura (los dos iguales), dando cuenta de las proporciones observadas en las
generaciones filiales subsiguientes. Ademds, cada factor hereditario es responsable de
determinar una caracteristica contrastante particular, obteniéndose la proporcion de 3
dominante: 1 recesiva en la segunda generacion filial, cuando se cruzan parentales raza
pura que difieren simultdneamente en dos (2) caracteristicas para un mismo caracter
unitario.

1.4 TRANSMISION INDEPENDIENTE

En una etapa siguiente de su trabajo, Mendel se dedicé a desarrollar experimentos
de hibridacién con parentales que diferian entre si respecto a dos (2) caracteres unitarios
simultaneamente.

1.4.1 Andlisis de la descendencia filial y transmision independiente de los caracteres

Realizd cruces genéticos entre parentales raza pura que, poseian las caracteristicas
dominantes de semillas lisas y cotiledones amarillos, con otros cuyas caracteristicas eran
recesivas de semillas rugosas y cotiledones verdes. En la primera generacion, Fi, siempre
observO una descendencia hibrida que presentaban ambas caracteristicas dominantes.
Luego, en la segunda generacion F,, obtenida por autopolinizacion, analizé un total de
556 semillas considerando la presencia de cada caracter separadamente, y obtuvo los
siguientes valores:

Caracter unitario Caracteristica contrastante ~ Proporcion F
Color
416 semillas amarillas
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140 semillas verdes
_Forma:
423 semillas lisas
3:1
133 semillas rugosas

Las proporciones relativas se correspondian con las esperadas segun (i) los
principios de dominancia y recesividad y (ii) la segregacion independiente de los factores
hereditarios.

Por otra parte, cuando clasificO esas mismas semillas pero ahora considerando
simultaneamente los dos caracteres unitarios, observé cuatro (4) variedades de plantas que
diferian entre si respecto a la manera como se encontraban combinadas las dos
caracteristicas contrastantes de cada caracter unitario. Los valores experimentales fueron
los siguientes:

Semillas analizadas Caracteristicas combinadas  Proporcion F;

315 semillas lisas y amarillas 9,8 (1)
108 semillas lisas y verdes 3.4 (2)
101 semillas rugosas y amarillas 3,2 (3)

32 semillas rugosas y verdes 1,0 (4)
556 16,0

La proporcion relativa se aproxima a la relacion numérica 9 : 3 : 3: 1, donde la
distribucion de las variedades parentales (1 y 4) corresponde al valor 9 : 1y de las dos
nuevas variedades (2'y 3) es 3: 3; estas Ultimas, son las combinaciones reciprocas de las
caracteristicas dominante y recesiva de cada caracter unitario (Fig. 1.6). Por lo tanto, todos
los descendientes de la generacion F; son variedades hibridas, ya que por autopolinizacion
originan una progenie mixta o heterogénea.

Esos resultados le permitieron a Mendel concluir que las caracteristicas
contrastantes de dos caracteres unitarios se transmiten independientemente. De lo
contrario, el color amarillo siempre se presentaria asociado con la forma lisa y el color
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verde con la forma rugosa, que son las combinaciones parentales, asi las nuevas
combinaciones no podrian observarse en la segunda generacion filial.

1.4.2 Asignacion de simbolos alfabéticos

Empleando la nomenclatura alfabética, Mendel llegé a deducciones muy
importantes. Asi por ejemplo, supongamos que las letras A 'y a identifican a los factores
dominante y recesivo responsables de la aparicion de las caracteristicas lisa y rugosa,
respectivamente; por otra parte, las letras B y b corresponden a los factores dominante y
recesivo de las caracteristicas amarillo y verde, respectivamente (Fig. 1.7).

Tales deducciones pueden resumirse como sigue:

1.- El parental raza pura, semillas lisas y cotiledones amarillos, por presentar ambas
caracteristicas dominantes, debe contener la combinacion AABB.

2.- El parental raza pura, semillas rugosas y cotiledones verdes, por presentar ambas
caracteristicas recesivas, debe contener la combinacién aabb.

3.- Todos los descendientes de la generacion F; son variedades hibridas, por lo tanto,
deben contener la combinacion AaBb.

Tales deducciones condujeron a Mendel a la siguiente conclusion: las variedades
dominantes lisa-amarilla  son determinadas por la presencia de cuatro factores
dominantes en las asociaciones raza pura AABB o hibrida AaBb, mientras que las
variedades recesivas rugosa-verde, s6lo son determinadas por cuatro factores recesivos
aabb.

1.4.3 Ocurrencia de sucesos aleatorios y transmision independiente de los factores
hereditarios

Mendel interpretd los resultados de las generaciones F; y F, basandose en la
ocurrencia de sucesos aleatorios durante los fendmenos de la herencia. De esa manera, los
factores hereditarios correspondientes a cada cardcter unitario deben segregar y
distribuirse independientemente durante la formacion de las células sexuales; estas ultimas
deben combinarse al azar en el momento de la fertilizacion.

A partir de esa premisa, es de esperar que, los parentales raza pura dominante
AABB sélo produzcan gametos con la combinacion AB y los recesivos con la ab. Los
individuos hibridos de la primera generacién AaBb deben producir cuatro tipos de
combinaciones alternativas de gametos, en la proporcion relativade 1LAB: 1Ab:1aB:1
ab que se representa en la forma resumida 3 A_B_: 1 aabb.
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Con la informacion anterior pudo inferir las diferentes combinaciones alternativas
de los cuatro (4) factores hereditarios dentro de la descendencia F, y calculd su
proporcion relativa, obteniendo los siguientes resultados (Fig. 1.7):

1.- Dentro de los liso-amarillo deben encontrarse las combinaciones alternativas 1
AABB: 2 AABb : 2 AaBB : 4 AaBb, estoes, 9A B .

2.- Dentro de los rugoso-amarillo deben encontrarse las combinaciones alternativas
1aaBB:2aaB_,estoes, 3 aaB_.

3.- Dentro de los liso-verde deben encontrarse las combinaciones alternativas 1 AAbb :
2 Aabb, estoes, 3 A bb y son las reciprocas de la anterior (aaB_).

4.- Los descendientes rugoso-verde son los Unicos raza pura con respecto a los dos
caracteres unitarios, es decir, doble recesivos 1 aabb.

Hay 16 combinaciones alternativas de los factores hereditarios en la generacion F,
distribuidas segun la proporciénrelativa 4:2:2:1:2: 1: 2:1:1,estoes, 9:3:3: 1.

Mendel asignd el nombre de Principio de Transmision Independiente al proceso
mediante el cual los dos factores hereditarios de un mismo par, se separan y distribuyen
equitativamente durante la formacion de las células sexuales y luego los cuatro factores
se combinan libremente durante la fecundacion al azar de las mismas.

1.4.4 Predicciones estadisticas en la descendencia filial

Para evaluar la reproducibilidad de los resultados observados y llegar a
interpretaciones adecuadas, se basd en las mismas premisas consideradas cuando
interpretd la segregacion independiente de los factores hetreditarios, respecto a la
ocurrencia de sucesos aleatorios durante los fenébmenos de la herencia (detalles seccién
I11). De esa manera realizd predicciones estadisticas, como por ejm. las siguientes
(seccion 1.4.3):

a) Una planta AaBb, tiene la posibilidad de producir 4 tipos alternativos de células
sexuales y la probabilidad individual de cada uno es

Ya AB, Y4 Ab, Y4 aB y % ab

b) Enun cruce AaBb x AaBb, hay posibilidad de que se formen 16 tipos alternativos de
cigotos y la probabilidad individual de cada uno es

9/16 A_B_, 3/16 A bb , 3/16 aaB_ y 1/16 aabb

La raya indica que el otro factor hereditario puede ser dominante o
recesivo, alternativamente.
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La estrecha correlacion entre los resultados observados y lo esperado
probabilisticamente le permitio a Mendel analizar, en forma clara y comparativa, la
transmision independiente de los factores hereditarios y de las caracteristicas que ellos
determinan.

Realiz6 diversos cruces adicionales. Asi por ejemplo, el retrocruce de los
descendientes hibridos AaBb de la primera generacion con el parental doble recesivo
rugoso-verde, aabb, donde encontr6 la proporcion esperada 1: 1: 1: 1 para las cuatro
variedades de descendientes y con respecto a las cuatro combinaciones de cigoto (Fig. 1.8),
y eso fue lo que obtuvo experimentalmente. En el retrocruce con el parental doble
dominante AABB obtenia dos lineas de plantas con semillas lisas y cotiledones amarillos,
cuya proporcion con respecto a la combinacion de factores hereditarios es 1 AABB :
1 AABD : 1 AaBB : 1 AaBb; esas combinaciones fueron inferidas realizando cruces con
el parental doble recesivo.

1.4.5 Postulacion del principio de transmision independiente

Las relaciones numéricas calculadas a partir de los datos obtenidos
experimentalmente guardaban estrecha relacién con las calculadas aplicando la teoria de
las probabilidades. Eso le permitia hacer predicciones probabilisticas en las generaciones
filiales de los distintos cruces genéticos, con respecto a (i) las caracteristicas contrastantes
de los dos caracteres unitarios y (ii) los factores hereditarios responsables.

Mendel propuso que los factores hereditarios de distintos caracteres biologicos
se transmiten independientemente a la descendencia filial, esto es, los de un mismo
caracter unitario segregan equitativamente y se distribuyen al azar junto con los de
otros caracteres unitarios, durante la formacion de las células sexuales y luego éstas
celulas se combinan libremente en el momento de la fecundacion. Asi los descendientes
hibridos de un cruce entre parentales raza pura, doble dominante x doble recesivo,
producen cuatro (4) variedades de células sexuales: dos de ellas son del mismo tipo
parental, mientras que las otras dos aparecen por combinaciones al azar de los cuatro (4)
factores hereditarios (2 por cada cardcter unitario). Posteriormente esas células se
fusionan entre si libremente, esto es al azar, durante la fecundacion, dando cuenta de
las proporciones observadas en la segunda generacion filial. Por lo tanto, las
caracteristicas contrastantes de dos caracteres bioldgicos distintos aparecen combinadas
independientemente  en las generaciones filiales, obteniéndose asi la proporcién 9
caracteristicas parentales dominantes : 3 caracteristicas dominante-recesiva : 3
caracteristicas recesiva-dominante : 1 caracteristicas parentales recesivas, en la segunda
generacion filial de los cruces entre parentales raza pura que difieren en dos caracteres
al mismo tiempo.

1.5 PUREZA'Y CONSTANCIA
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Mendel observd que la caracteristica recesiva siempre reaparecia en la
descendencia generada a partir de los cruces entre variedades hibridas, indicando que el
factor hereditario responsable de la misma se encontraba oculto o escondido en los
hibridos pero no destruido, modificado, ni mezclado con el factor dominante.

Eso lo condujo a enunciar un nuevo principio de la herencia, como es la
constancia y pureza de los factores hereditarios, segun el cual dichos factores se
comportan como unidades discretas particuladas, esto es conservan su:

a) Identidad fisica, esto es, "no sufren modificaciones” mediadas por la presencia de
otros factores (iguales o diferentes), ya que aun cuando algunos no logren manifestarse en
una generacion, pueden aparecer posteriormente intercalados en la siguiente, "sin
mezclarse™ ni "contaminarse" mutuamente. Tampoco experimentan cambios individuales,
b) Individualidad funcional, esto es, los factores ejercen efectos del "todo o nada™ y son
claramente diferenciables. ““No aparecen fenotipos intermedios™, “no se diluyen” *ni se
mezclan. Los factores dominantes se manifiestan indistintamente con la misma
intensidad en las asociaciones homocigota dominante y heterocigota. Los recesivos
manifiestan su funcién en la asociacion homocigota recesiva,

c) Independencia (segregacion y transmision) y persistencia 0 permanencia en cada
generacion filial, ya que, se reparten equitativamente en forma libre , ““no desaparecen
fisicamente™ ““ni se diluyen”.
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Il. REFORMULACION DE LOS PRINCIPIOS DE LA HERENCIA BIOLOGICA
I11.1. TERMINOLOGIA GENETICA
11.1.1 Genes y cromosomas

Las particulas discretas, inferidas por Mendel y denominadas factores hereditarios,
fueron renombradas como genes (Johannsen, 1909). Puede ser definido como una
secuencia especifica de nucle6tidos (usualmente ADN) que determina la informacion
genética para una funcién bioldgica y codifica para un producto difusible (ARN, cadena
polipeptidica o proteina). Los genes estan ordenados linealmente a lo largo de una
molécula de acido nucleico que es transportada en un cromosoma particular.

Los cromosomas fueron definidos originalmente como corpdsculos que estan
contenidos en el interior del nacleo celular, los cuales son facilmente tefiibles debido a su
afinidad por los colorantes basicos. Pero luego, cuando se descubri6 que eran los
transportadores de los genes fueron redefinidos como estructuras o grupos de ligamiento
(Morgan,1911). EI nombre de locus (plural = loci) fue asignado al lugar especifico que
ocupa un gen en el cromosoma portador (Morgan, Sturtevant, Muller y Bridges, 1915).

11.1.2 Alelos y genes no alelomorfos

Los genes son unidades relativamente estables o constantes, fisicamente y en su
estructura quimica, sin embargo, pueden sufrir alteraciones heredables (mutacion),
originando la aparicion de formas estructurales diferentes de un mismo gen llamadas alelos
(o genes alelomorfos).

En los organismos diploides los genes se encuentran en pares y el término alelo es
comunmente utilizado para diferenciar parejas de genes (iguales o diferentes) que
determinan la manifestacion de un mismo fenotipo y ocupan el mismo locus en
cromosomas homologos. Cada miembro del par es llamado alelo. Los genes que ocupan
diferentes loci se llaman genes no alelomorfos.

Nomenclatura alfabética

Los genes son identificados utilizando las letras de alfabeto. Los alelos de un
mismo gen llevan el mismo nombre. Diferentes sistemas alternativos se han utilizado para
tal fin, no obstante, en cualquiera de ellos el nombre del gen debe escribirse en negrita,
subrayado o en italica (seccion 111).
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11.1.3 Patrimonio genético y caracteres bioldgicos especificos

En la mayoria de las especies conocidas, el acido nucleico del tipo
desoxirribonucleico (ADN) es el material genético o hereditario (Griffith, 1928; Avery y
col., 1944), el cual es transportado por los cromosomas. El total de ADN de una especie,
contiene la informacion genética de la misma, segin una secuencia especifica de
nucleotidos. Constituye el patrimonio genético, ya que determina el total de los caracteres
bioldgicos especificos, es decir, los rasgos mosfologicos y funcionales que identifican a
los individuos de una misma especie.

Los caracteres bioldgicos especificos son el resultado final del desarrollo de un
individuo. Normalmente cada uno de ellos se manifiesta mostrando mas de una
caracteristica alternativa que es propia o constante para cada especie de organismo. Los
términos fenotipo alternativo o representativo se utilizan cuando se hace referencia a tales
caracteristicas

Los individuos de una misma poblacion, pertenecen a una misma especie, y poseen
un conjunto de caracteres bioldgicos especificos comunes, no obstante, difieren entre si
respecto a los fenotipos representativos. La similitud en los caracteres es atribuible a los
genes alelomorfos contenidos en el patrimonio genético de la especie y las diferencias en
los fenotipos son determinadas por los alelos responsables de su manifestacion.

La aparicion de individuos con nuevos caracteres biolégicos especificos es
atribuible a la adquisicion de genes adicionales foraneos (heterélogos) dentro de su
genotipo particular. Esos caracteres biologicos fordneos pueden permanecer en forma
transitoria o se incorporan al patrimonio genético de la poblacién. Como por ejemplo las
infecciones mediadas por agentes patogenos.

11.1.4 Fenotipo y genotipo

El fenotipo es el conjunto de propiedades morfoldgicas, fisiologia, conducta,
relaciones ecoldgicas, etc. de una célula u organismo (procariota o eucariota) y resulta de
la interaccién del genotipo con el medio ambiente que lo rodea (Johannsen, 1909).
Representa el total de caracteres bioldgicos especificos que manifiesta una célula u
organismo, junto con sus caracteristicas alternativas, e identifica a los individuos de una
misma especie. ComUnmente se utiliza para hacer referencia a una caracteristica en
particular.

El genotipo engloba la totalidad de la informacidn genética (genes) contenida en
las estructuras de ligamiento (cromosomas) de pro y eucariotas y es distinguida a traves del
fenotipo (Johannsen,1909). Constituye el potencial genético de una célula, organismo
(eucariota o procariota.) representado por la informacién genética que contiene en la
totalidad de sus genes y de los cromosomas portadores, se transmite a las generaciones
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filiales mediante los procesos de la herencia y puede 0 no manifestarse en toda su
dimension o extension determinando las caracteristicas alternativas de los caracteres
bioldgicos especificos.

11.1.5 Alelos e interacciones génicas

Los alelos alternativos de un mismo gen no alelomorfo se clasifican respecto a la
estructura primaria (secuencia especifica de nucleétidos), segin dos grandes grupos o
clases:

Alelo natural o silvestre. Por conviccion es cualquier alelo que determina una
caracteristica alternativa, la cual se manifiesta como un rasgo fenotipico normal dentro de
cuna poblacién. Forman forma parte del patrimonio genético de una poblacion vy
usualmente determinan funciones vitales o aportan ventajas adaptativas, en cuyos casos Su
frecuencia relativa es alta con respecto a los otros fenotipos alternativos de un caracter
bioldgico particular (son mas comunes), dentro de una misma poblacion.

Alelo _mutante. Cualquier alelo originado por mutacion a partir de un alelo
ancestral(preexistente). Son los que determinan la aparicion de las nuevas caracteristicas
alternativas de los caracteres biologicos. Por conviccidn son los que se encuentran en
menor frecuencia relativa con respecto a los otros fenotipos alternativos de un mismo
carcter biologico. Usualmente determinan la manifestacion de fenotipos extrafios,
anormales, patolégicos o letales y raras veces ofrecen ventajas adaptativas.

Los genes (alelos y genes no alelomorfos) son las unidades hereditarias y
funcionales, ya que: (i) se transmiten a la descendencia filial, mediante los cromosomas
portadores,  (ii) dirigen todas y cada una de las funciones que participan en la
manifestacion de los caracteres bioldgicos especificos y sus fenotipos alternativos, en
cada individuo en particular y en su descendencia, de generacion en generacién, dentro de
la poblacién donde se encuentran (iii) codifican para productos difusibles (ARN, cadenas
polipeptidicas, proteinas), es decir, contienen la informacion genética que determina la
estructura y funcion de dichos productos.

Ademas de lo anterior, nornalmente entre los genes (silvestres o mutantes) se
establecen relaciones funcionales llamadas interacciones génicas y son mediadas por la
accion de los productos codificados por ellos, sin que ocurran alteraciones en su estructura
primaria (secuencia especifica de nucleétidos). Pueden ser interalélicas (entre los alelos de
un mismo gen) o bien intergénicas (entre genes no alelomorfos). Son muy diversas, asi por
ejemplo: dominancia completa, recesividad, dominancia incompleta, codominancia,
letalidad (seccion 111 ). La influencia ejercida por las interacciones varian segun las
distintas formas posibles como se encuentran combinados los alelos y genes no
alelomorfos, y la influencia ejercida por el medio ambiente ecoldgico.
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11.1.6 Dotacién o carga cromosémica

Cada especie 0 variedad contiene un numero constante de cromosomas que
especifico y distintivo. El término dotacion cromosémica es aplicado para especificar tal
diferencia. Asi se llam¢ diploide (2n) cuando la dotacion cromosdmica es doble, en cuyo
caso, los cromosomas se encuentran en parejas; los ejemplares de un mismo par son
idénticos y reciben el nombre de cromosomas homologos, en caso contrario, se les
identifica como cromosomas no homologos. Cuando la dotacion cromosémica de un
individuo es sencilla (n) se llama haploide.

El término genoma se refiere a la carga monoploide (n) de los organismos
eucariotas que consiste en un numero especifico de cromosomas y de genes (Winkler,
1920). Es la carga cromosdmica de los gametos, sin embargo usualmente es referida como
genotipo.

La carga cromosomica de los gametos a ser producidos por un individuo puede ser
inferida mediante la elaboracién y andlisis citoldgico del cariotipo (ordenacion sistematica
del conjunto de cromosomas de una célula) que corresponde a sus células somaticas.

11.1.7 Constitucion genética
El término constitucion genética se emplea para hacer referencia a uno o varios

genes o loci en particular, los cuales estan siendo estudiados bien en un individuo o
gameto. Sin embargo, es comun utilizar el término genotipo como equivalente.

Cuando en un individuo diploide los dos alelos de un mismo par son iguales (raza
pura), se dice que su constitucion genética o genotipo es homocigoto para ese gen en
particular; asi, por ejemplo, AA (homocigoto dominante para A) o aa (homocigoto
recesivo para a). En el caso de dos, tres 0 mas pares de genes no alelomorfos, se habla de
genotipos dobledominante (AABB), tripledominante (AABBCC), etc. Los individuos
homocigotos se corresponden con los raza pura mendelianos: cuando son cruzados entre si
producen una descendencia fenotipicamente homogenea y son originados por la fusion de
gametos parentales genotipicamente idénticos.

Cuando en un individuo diploide los dos alelos de un mismo par son diferentes se
dice que su constitucion genética o genotipo es heterocigoto para ese gen en particular, asi
por ejemplo, Aa es heterocigoto para A. En el caso de dos, tres 0 mas pares de genes no
alelomorfos, se habla de genotipo dobleheterocigoto (AaBb), tripleheterocigoto
(AaBbCc), etc. Los individuos heterocigotos se corresponden con los hibridos
mendelianos: cuando son cruzados entre si producen una descendencia fenotipicamente
heterogénea o mixta y son originados por la fusion de gametos parentales genotipicamente
distintos, de alli que las poblaciones de especies que se reproducen sexualmente son
relativamente heterocigotas; individuos heterocigotos son obtenidos aplicando las técnicas
de hibridacion.
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Hay alelos que son perjudiciales y su presencia sélo es detectada en la asociacion
homocigota originando la aparicién de un fenotipo anormal o enfermo que puede llegar a
ser letal, es decir, se comportan como recesivos. Cuando un individuo es heterocigoto para
ese tipo de alelo perjudicial es referido con el nombre de portador-sano, ya que su fenotipo
es relativamente indistinguible al de los homocigotos dominantes que no lo contienen .

11.1.8 Gametos y constitucion cromosémica

Usualmente, en los eucariotas superiores, los gametos difieren entre si en su
morfologia externa, dependiendo del sexo que presenta cada individuo que los produce.
Generalmente uno es grande e inmovil y es referido como huevo u dvulo (gameto
femenino); otro es pequefio y movil y es referido como esperma o espermatozoide (gameto
masculino).

También es comun encontrar variaciones morfoldgicas visibles citologicamente en
la estructura cromosomica de los gametos, las cuales generalmente estan restringidas a un
solo par de los cromosomas homaologos que constituyen la dotacion cromosémica. Ese par
recibe el nombre de cromosomas sexuales (X 0 Y) y el resto de los pares homologos son
Ilamados autosomas (A).

Asi por ejemplo, en el ser humano y en la mosca del vinagre Drosophila
melanogaster, las hembras presentan un par de cromosomas sexuales del tipo X, entonces
su constitucion cromosomica puede ser descrita como 2 A + XX. Los machos, por su parte,
presentan dos tipos diferentes de cromosomas sexuales, X y Y, entonces su constitucion
cromosomica sera 2 A + XY. La A representa la dotacion cromosomica haploide de los
autosomas.

Partiendo de ese hecho, es de esperar que el 100% de los gametos femeninos
presenten un genoma del tipo A + X, y se dice entonces que son homogaméticos. En el
caso de los machos se espera que la mitad del total de gametos producidos contengan un
genoma A + X, y la otra mitad sera del tipo A + Y, entonces se dice que son
heterogaméticos.

11.1.9 Ligamiento entre genes

Los genes no alelomorfos, pueden o no formar parte de un mismo cromosoma
homologo. En el primer caso, se habla de genes ligados. Partiendo de este hecho,
supongamos que los tres genes A, B y C forman parte de un mismo grupo de ligamiento,
es decir, estan contenidos en un mismo cromosoma. Entonces es posible que un mismo par
de cromosomas homélogos presente variaciones de un individuo a otro, con respecto a su
constitucion genética, como por ejemplo:

25



B B B b b b

C C C c c c
triplehomocigoto tripleheterocigoto triplehomocigoto

dominante recesivo

En cualquiera de los tres casos, los cromosomas siguen siendo homologos al
conservar los mismos genes no alelomorfos en el mismo locus, y solamente varia la
composicion de los alelos (constitucion genética).

Por otra parte, cuando en una especie de organismo usualmente diploide, los genes
que forman parte de un mismo grupo de ligamiento se encuentran presentes en una sola
copia, se dice que su constitucion genética es hemicigota para esos genes. Asi, por
ejemplo, los genes ligados a cualquiera de los cromosomas sexuales no homologos X oY,
en los individuos del sexo masculino.

11.1.10 Cruces genéticos

Los cruces genéticos entre individuos de genotipo homocigoto, (raza pura) reciben
el nombre de cruce parental (P). No obstante, ese mismo término también se aplica
indistintamente del genotipo o de la constitucion genética de los individuos que se cruzan.

La descendencia del cruce parental (P) es la primera generacion filial o generacién
F;. La palabra filial se refiere a la descendencia. Los términos F,, Fs, etc. se utilizan para
representar separadamente las generaciones sucesivas provenientes de un mismo cruce
parental (P).

El término monohibrido es empleado para identificar un cruce genético controlado
donde (i) se estudia un solo gen alelomorfo, en la condiciéon homocigota (ejms. AA o0 aa)
0 heterocigota (ejm. Aa), o alternativamente (ii) los individuos difieren entre si respecto
a dos caracteristicas bioldgicas de un solo caracter biologico bajo estudio (ejm. la
produccion de semillas lisas o rugosas.. Cuando incrementa la cantidad de genes
alelomorfos o de caracteres biologicos analizados simultaneamente se utilizan los prefijos
tri, tetra, etc, respectivamente; asi por ejemplo el cruce dihibrido entre individuos
dobleheterocigotos (AaBb) y el trihibrido entre tripleheterocigotos (AaBbCc).

La constitucion genética de un determinado individuo que se reproduce
sexualmente puede ser inferida realizando un tipo de cruce genético controlado, referido
como cruce de prueba. Para ello, se apareaba. con un individuo de genotipo conocido:
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homocigoto recesivo, y se obtiene informacion acerca del genotipo probable de los
gametos que produce, en base a las relaciones numéricas observadas en la generacion F;. T

Cuando los descendientes de un cruce genético son apareados indistintamente con
cualquiera de sus parentales (P), se habla de retrocruce.

11.2 PARTICIPACION DE LA CELULA Y DE Los CROMOSOMAS EN EL PrRoceso DE
REPRODUCCION SEXUAL

La célula desemperfia un papel fundamental en la continuidad de los cromosomas en
el tiempo, siendo ejercido de diferentes maneras: (i.) Como entidad estructural
transportadora de los cromosomas, al no poder existir libres en el medio ambiente
extracelular, (ii) Como unidad responsable de todas las funciones bioldgicas de las
células y organismos, (iii) Como unidad bésica responsable de los fendmenos de la
herencia, al tener la capacidad de replicarse y generar lineas celulares, es decir, una
poblacion homogénea de células descendientes originadas por divisiones celulares
sucesivas a partir de una sola (clén celular). En cada ciclo de replicacion, los cromosomas
son duplicados y distribuidos equitativamente, permitiendo asi su continuidad a la
descendencia filial.

El ciclo de vida de los eucariotas superiores conlleva una alternancia de dos
generaciones celulares, es decir, dos generaciones que producen lineas celulares que
difieren alternativamente en la dotacion cromosdmica de la descendencia filial:
(i) diploide, transcurre durante la diferenciacion celular del cigoto y genera lineas celulares
2n, somaticas y germinales, que dan lugar a un individuo adulto y (ii) haploide,
transcurre durante la gametogénesis y las células germinales generan descendientes 1n
que son las células sexuales o gametos (Fig. 2.1).

11.2.1 Entrecruzamiento cromosomico y formacion de los gametos recombinantes

Estudios citologicos de la meiosis en anfibios, realizados por Janssens (1909)
permitieron observar a los cromosomas formando cruces durante la sinapsis, es decir,
entrecruzados. A esas figuras las Ilamé guiasmas y las interpreté como la fusion entre dos
cromatidas no hermanas del par bivalente homélogo (tétrada), seguida por un proceso de
rotura fisica y reunion, el cual conlleva un intercambio reciproco de segmentos iguales
entre ellas. Luego, cuando los bivalentes homologos segregan durante la primera division
meidtica, cada uno de ellos contendra una cromatida con entrecruzamiento reciproco y otra
sin entrecruzamiento. Los quiasmas pueden aparecer en diferentes sitios a lo largo de la
longitud de las cromatidas no hermanas.

Las dos cromatidas que experimentan el entrecruzamiento cromosémico reciben el
nombre de cromatidas recombinantes 0 cromosomas recombinantes y el proceso se llama
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recombinacién sustitutiva. Es una via natural a través de la cual una célula germinal
diploide puede producir cuatro (4) tipos de gametos, dos (2) de ellos no llevaran algun
cromosoma recombinante y cada uno de los dos (2) restantes llevara un cromosoma
recombinante reciproco, al finalizar la gametogénesis (Fig. 2.2).

El entrecruzamiento cromosémico es evidenciable al microscopio éptico, pero no
asi la recombinacién sustitutiva de los fragmentos, en cuyo caso puede ser inferida
analizando la frecuencia de individuos recombinantes que se obtienen al realizar cruces
genéticos dihibridos controlados (secciones 11.2.4, 111.2'y 111.3).

11.2.2 Alelos y cromosomas homdlogos portadores

En un organismo diploide, los dos alelos de un mismo gen ocupan el mismo locus
en cromosomas homologos. Dichos alelos, conjuntamente con los cromosomas portadores,
segregan independientemente durante la formacion de los gametos, repartiéndose
equitativamente hacia las células hijas en cada ciclo de divisién meidtica.

De esa manera el genotipo de cada individuo determinara el genoma de los gametos
que él produce. Asi por ejemplo (Fig. 1.5), se espera que en un individuo de constitucion
geneética heterocigoto para el par Aa, la mitad de los gametos presenten el alelo Ay la otra
mitad el a. La distribucion relativa como cada tipo de gameto se encuentra con respecto
al total de gametos producidos, esta representada por la proporcion genotipica mendeliana
1 A:1ay el porcentaje 50% para cada uno. Por el contrario, es de esperar que en un
individuo de constitucion genética homocigoto para el par de alelos AA, el 100% de los
gametos producidos presentara el alelo A en su genoma.

11.2.3 Genes no alelomorfos y cromosomas no homaologos portadores

En este caso, los cromosomas no homologos se combinan y transmiten
independientemente durante la formacion de los gametos, repartiéndose equitativamente
hacia las células hijas en cada ciclo de division meiotica. Conjuntamente con los
cromosomas no homologos portadores, los alelos de cada gen no alelomorfo segregan vy
los genes no alelomorfos se transmiten, en ambos casos independientemente (genes no
alelomorfos independientes). Por lo tanto, a partir de una célula germinal diploide (2n) se
generan 4 células sexuales haploides (n) vy, al finalizar la gametogénesis, resultaran 4
gametos (n) que contienen un solo alelo de cada gen no alelomorfo.

Supongamos, entonces dos genes no alelomorfos independientes A y B (Fig. 1.8).
Es de esperar que en un individuo raza pura o doble homocigoto para ese par de genes,
AABB, el 100% de los gametos producidos sean del tipo AB. Por otra parte, es de esperar
que un individuo dihibrido o dobleheterocigoto AaBb produzca cuatro (4) tipos de
gametos genéticamente distintos en la proporcion 1 AB: 1 Ab: 1 aB: 1 ab, es decir, 25%
de cada uno. El primer tipo presenta la combinacion de los alelos dominantes de cada
gen no alelomorfo, y, el dltimo, la de los recesivos; ambas combinaciones son llamadas
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parentales y resultan de la segregacion independiente de los alelos. Los dos tipos de
gameto restante, llevan las combinaciones reciprocas de los alelos parentales y son el
resultado de la transmisién independiente de los genes no alelomorfos, mediada por los
cromosomas no homologos portadores.

11.2.4 Genes no alelomorfos que muestran ligamiento

En este caso, los alelos de un mismo gen también segregan independientemente
pero, a diferencia de la seccion anterior (11.2.3), los genes no alelomorfos se transmiten
conjuntamente sobre un mismo cromosoma homdlogo (genes ligados) y no ocurre la
transmision independiente a la descendencia filial.

La aparicion de los gametos recombinantes esta determinada por la formacion de
cromosomas recombinantes como resultado de la recombinacion sustitutiva (seccion
11.2.1). Por lo tanto, la frecuencia relativa con que aparecen dichos gametos dentro del
total de gametos producidos, estd condicionada por la posibilidad de que ocurra el
entrecruzamiento cromosémico y la distancia fisica que separa a los genes no alelomorfos
objeto de la recombinacion. Asi por ejemplo, en un individuo dihibrido, la formacién de
los cuatro tipos de gametos y la relacion numérica como se encuentran serd diferente a la
prediccion genotipica mendeliana 1 AB: 1 Ab: 1 aB: 1 ab (Fig. 1.8).

Cuanto menor es la distancia que separa a dos genes no alelomorfos adyacentes,
mayor es el ligamiento genético y menor la probabilidad de recombinarse. En
consecuencia, la frecuencia relativa de los gametos recombinantes es inferior a la de los
no recombinantes (parentales) y su valor porcentual es inferior al 50 % (Figs. 1.8y 3.9).
Por el contrario, cuando dos genes no alelomorfos se encuentran suficientemente
separados, tal que la probabilidad de entrecruzamiento cromosémico es del 100%,
entonces el 50% de los gametos sera del tipo recombinante (nuevas combinaciones
reciprocas) y el 50% no recombinante (parental). En estos casos, cuando un individuo
dobleheterocigoto para un par de genes no alelomorfos, se cruza con otro doblehomocigoto
recesivo se cumple la proporcion genotipica mendeliana 1: 1: 1: 1 en la descendencia
filial, como si se estuviesen transmitiendo en cromosomas independientes (cromosomas no
homologos).

11.3 MENDELISMO

Varios afios después de la muerte de Mendel, diferentes investigadores repitieron
sus experimentos con el guisante de jardin Pisum sativum. Durante numerosas
generaciones hibridas sucesivas obtuvieron resultados que demostraban la absoluta
objetividad y certeza de los postulados publicados por Mendel (1866) (Tabla 2.1).
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A partir de 1900, cuando ocurrio el redescubierto de su trabajo, dichos postulados
fueron promulgados bajo el nombre de Leyes de Mendel. La nueva terminologia que
surgio a partir de esa fecha, fue utilizada para su reinterpretacion.

Posteriormente, el mendelismo obtuvo una amplia aplicacion en los experimentos
con numerosas especies, incluyendo plantas y animales, asi como en el analisis de la
transmision de enfermedades humanas.

El redescubrimiento del trabajo publicado por Mendel ha constituido uno de los
acontecimientos mas relevantes en la historia de la Biologia como Ciencia, especialmente
en la rama de la Genética.

A continuacion se presentara la interpretacion modificada de los principios
mendelianos, aplicando la nueva terminologia desarrollada para la época de su
redescubrimiento. Se consideran ademas la localizacion de los genes en los cromosomas,
la participacion de la meiosis y las interacciones génicas (secciones 1.1 y 11.2). No
obstante, la universalidad y las excepciones de dichos principios seran analizadas mas
adelante (seccion I11.1).

11.3.1 Principios mendelianos generales

Participacion de alelos y genes no alelomorfos

Cada caracter biolégico especifico esta determinado por un par de factores, estos
son alelos, y representado por dos caracteristicas contrastantes o fenotipos
representativos. Los caracteres biologicos distintos estan determinados por factores
hereditarios diferentes, estos son genes no alelomorfos, los cuales no interfieren entre si
con respecto a la manifestacion del carécter determinado por otro gen.

Dominancia vy recesividad

Los alelos de un mismo par pueden ser dominante o recesivo y cada tipo determina
una caracteristica contrastante dominante o recesiva, respectivamente. EI dominante
(alelo dominante) se manifiesta por igual en los individuos raza pura dominantes
(homocigoto dominante) y en los hibridos (heterocigoto). El recesivo (alelo recesivo), por
su parte, solo se manifiesta en los individuos raza pura recesivos (homocigoto recesivo).

La dominancia/recesividad es un tipo de interaccion interalélica.

Segregacion y transmision independientes

Los factores de un mismo caracter bioldgico (alelos) segregan independientemente
y los de distintos caracteres (genes no alelomorfos) se transmiten independientemente a la
descendencia filial.
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Los alelos y genes no alelomorfos estan localizados en los cromosomas y son éstos
los que segregan y se distribuyen equitativamente a los gametos (gametogénesis). La
meiosis es el proceso de division celular que asegura el reparto equitativo de los alelos
transportados en los cromosomas homdlogos asi como la combinacion al azar de los genes
no alelomorfos transportados en cromosomas no homologos.

Pureza y constancia

Las particulas discretas propuestas por Mendel, bajo el nombre de factores
hereditarios podrian asociarse con el comportamiento de los cromosomas, ya que son éstos
las entidades fisicas que transportan a los alelos y genes no alelomorfos. Por lo tanto,
considerando la visién mendeliana, los cromosomas son particulas discretas que no
experimentan cambio alguno en su estructura, funcion ni en su permanencia de generacion
en generacion. En otras palabras, se heredan en forma libre (herencia independiente:
segregacion y transmision) sin perderse (no se diluyen) y sin alterarse su identidad
estructural ( no se mezclan con otros, ni experimentan cambios internos).

Considerd la individualidad funcional entre los genes, esto es, los fenotipos se
manifiestan segun el gen que los determina y no estan sujetos a modificacion (no se
mezclan, diluyen ni combinan), por lo tanto, no tomé en cuenta la influencia ejercida por
los alelos de un mismo gen (interacciones interalélicas), el genotipo en general
(interacciones intergenicas) ni el medio ambiente ecoldgico. También considero la
igualdad en la sobrevivencia y en la capacidad reproductiva de todas las combinaciones o
variedades genotipicas alternativas, lo cual implica que la presencia y manifestacion de los
factores hereditarios “no ocasiona dafo alguno” en el funcionamiento normal de cualquier
individuo “ni ocasiona letalidad”. En este caso, no tomé en cuenta la influencia ejercida
por la seleccion natural.

11.3.2 Primera Ley de Mendel: Segregacion independiente de los alelos

a) Los dos alelos de un mismo gen pueden encontrarse en diferentes asociaciones al azar,
homocigoto dominante, heterocigoto y homocigoto recesivo. Las interacciones génicas de
dominancia y recesividad que, se establecen entre los alelos (interalélicas) , determinan la
aparicion de dos fenotipos contrastantes para un mismo caracter biolodgico en particular.

b) Cada alelo de un mismo gen es transportado en un cromosoma homdlogo y ocupa el
mismo locus. Los cromosomas homologos segregan y se distribuyen en forma equitativa
durante la meiosis, una mitad se reparte a cada gameto.

c) Durante la fecundacion, los gametos parentales se fusionan al azar, lo cual permite hacer
predicciones estadisticas en la descendencia filial, dando cuenta de las relaciones
numericas obtenidas.

d) En los cruces monohibridos entre parentales (P) homocigoto dominante AA x
homocigoto recesivo aa, es de esperar que todos los descendientes F; sean heterocigotos
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Aa para el mismo par de alelos independientes. En la F, (obtenida por autofecundacién),
Aa x Aa, dos tipos de gametos parentales se fusionan al azar y la proporcién genotipica
esperada es 1: 2: 1, es decir, 25%, 50% y 25%, respectivamente (Fig. 1.4, Tabla 2.2); en
otras palabras 1 homocigoto: 1 heterocigoto, o sea 50% de cada tipo de asociacion de
alelos.

e) En el caso de la dominancia simple o completa, es de esperar, que un cruce como el
anterior todos los descendientes F; presenten el fenotipo del parental dominante. El
fenotipo parental recesivo reaparecera en la F, y la proporcion fenotipica esperada es de 3
dominante: 1 recesivo. Difiere de la proporcion genotipica, ya que tanto el homocigoto
dominante como el heterocigoto presentan el mismo fenotipo (Fig. 1.4, Tabla 2.2). En
consecuencia, el porcentaje fenotipico en la F, serd 75% dominante y 25% recesivo.

Este principio mendeliano de segregacion independiente se conoce actualmente
con el nombre de Primera Ley de Mendel y estd representado numéricamente por la
proporcién fenotipica de 3 dominante : 1 recesivo, esperada en la generacion F, para
cruces monohibridos entre parentales (P) homocigotos dominante x recesivo.

11.3.3 Segunda Ley de Mendel: Transmision independiente de los genes no
alelomorfos

a) Los alelos de dos genes no alelomorfos pueden encontrarse en diferentes asociaciones
al azar, donde solo los alelos de un mismo par establecen interacciones génicas
(interalélicas) que pueden ser dominancia o recesividad, dando cuenta de los distintos
fenotipos observados.

b) Los genes no alelomorfos son transportados en cromosomas no homdlogos que se
distribuyen equitativamente en forma ordenada durante la meiosis, una mitad se reparte a
cada gameto (herencia independiente).

c) En el momento de la fecundacion, los gametos se retnen y fusionan al azar,
obteniéndose asociaciones genotipicas predecibles estadisticamente en la descendencia
filial.

d) En los cruces dihibridos entre parentales (P) doble homocigoto dominante AABB x
homocigoto recesivo aabb, para un par de genes independientes, es de esperar que toda la
descendencia F; sea doble heterocigoto AaBb. En la F, (obtenida por autofecundacion), la
proporcién genotipica esperada es 9 A B_: 3aaB_: 3 A bb : 1 aabb) (Fig. 1.7, Tabla
2.2).

e) En la dominancia simple o completa, es de esperar que en el mismo tipo de cruce
anterior toda la descendencia F; presente el fenotipo parental dominante. En la F;
(obtenida por autofecundacion) es de esperar cuatro fenotipos contrastantes, segun la
proporcion 9 parental dominante: 3 combinacion dominante-recesivo: 3 combinacion
reciproca a la anterior: 1 parental recesivo (Fig. 1.7, Tabla 3.1).

32



Este principio mendeliano de transmision independiente se conoce bajo el nombre
de Segunda Ley de Mendel y estd representado numéricamente por la proporcion
fenotipica de 9: 3: 3: 1 esperada en la generacién F, para cruces dihibridos entre
parentales (P) doble homocigoto dominante x recesivo.

I11. PATRONES HEREDITARIOS MENDELIANOS Y NO MENDELIANOS:
CARACTERES BIOLOGICOS AUTOSOMICOS NUCLEARES

111.1 NUEvO ENFOQUE DE Los PRINCIPIOS MENDELIANOS EN LOS FENOMENOS DE LA
HERENCIA BIOLOGICA

La reproducibilidad de los resultados en el tiempo, a través de generaciones
subsiguientes, dentro de una misma poblacion y bajo un determinado medio ambiente
externo (medio ambiente ecoldgico), permite establecer predicciones estadisticas para los
distintos cruces genéticos, en funcion del fenotipo y genotipo de los participantes. Las
relaciones numéricas en la descendencia filial dardn cuenta del Patron Hereditario del
caracter biologico bajo estudio.
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El establecimiento de dichos patrones es posible porque hay principios o leyes
naturales que, rigen los fendmenos de la herencia bioldgica, y fueron inferidos por la
reproducibilidad de dichos fendmenos segun la visibn manejada por Mendel (detalles en
la seccion 1) y conocida actualmente como las Leyes de Mendel (detalles en la seccion
11.3). Tales principios o leyes estan sustentados en la ocurrencia de procesos celulares que
determinan y controlan la division celular celular y la reproduccion sexual.

No obstante, se conoce que numerosos caracteres bioldgicos muestran patrones
hereditarios no_mendelianos, ya que las relaciones numéricas observadas en los cruces
genéticos no cumplen con las predicciones mendelianas establecidas para las
generaciones filiales respectivas. Sin embargo, su existencia no contradice ni niega la
vision mendeliana, al contrario, ha permitido reevaluarla y poner en evidencia humerosos
hechos relacionados con los fenémenos de la herencia bioldgica.

Como se menciono en la seccion anterior (11.3) la vision mendeliana sobre la
naturaleza particulada de los genes, podria asociarse con el comportamiento de los
cromosomas durante los fendbmenos de la herencia, al ser éstos las entidades fisicas que
transportan a los alelos y genes no alelomorfos, de generacién en generacion. La pureza
de los genes, estaria relacionada con su identidad estructural, individualidad funcional y
herencia independiente (segregacion y transmision), y la constancia de los mismos, con su
permanencia estable en el tiempo.

Sin embargo, los principios mendelianos de pureza y constancia no son absolutos,
ya que se cumplen bajo ciertas condiciones y tienen su explicacion en los siguientes
hechos:

i) los genes no segregan ni se transmiten independientemente como particulas discretas,
tal comportamiento es atribuible a los cromosomas portadores. Los genes localizados
sobre un mismo cromosoma muestran ligamiento y no se heredan independientemente. La
distribucion equitativa de los cromosomas no es un suceso aleatorio, por el contrario,
esta determinada por la participacion de un proceso de division celular llamado meiosis.
Sin embargo, la fusion de los gametos parentales aparentemente ocurre como un Suceso
aleatorio..

ii) los genes y cromosomas tienen la posibilidad de variar constantemente en el tiempo,
debido a la participacion de las mutaciones y la recombinacion genética (detalles en las
secciones 1V.3 -1V.6).

iii) los genes se manifiestan a través de la funcion que determinan. Sin embargo, esa
manifestacion es influenciada normalmente por las interacciones génicas, siendo la
dominancia/recesividad un tipo interaccion interalélica. Adicionalmente puede ser
influenciada por el genotipo general del individuo (interacciones intergénicas) y el
medio ambiente ecoldgico. La seleccion natural, por su parte, ocasiona variaciones en la
distribucion relativa de los genes dentro de una poblacion dada: favorece la permanencia
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preferencial de ciertos genes y combinaciones genotipicas frente a la desaparicion de
otros dafiinos, desfavorables o de menor vigor genético (detalles en la seccion 1V.7).

Segln lo antes mencionado es posible observar que la existencia de patrones
hereditarios mendelianos y no mendelianos es atribuible a una diversidad de condiciones
naturales y, algunas de ellas, seran consideradas mas adelante (seccién 111.4). El analisis y
la comprension de tales condiciones permite llegar a la siguiente reflexion:

Los caracteres bioldgicos especificos ni sus fenotipos alternativos son heredados a la
descendencia filial. Su manifestacion y permanencia, dentro de los individuos de una
poblacion y de la especie, tiene su fundamento en (i) la continuidad de los genes y sus
cromosomas portadores, durante los procesos de la herencia, (iii) las interacciones
génicas y con el medio ambiente ecoldgico.

Por lo tanto, debe hacerse referencia a las caracteristicas bioldgicas o fenotipos
alternativos determinados genéticamente y , no asi, a las caracteristicas o fenotipos
heredables.

111.2 ESTABLECIMIENTO DE LOS PATRONES HEREDITARIOS

111.2.1 Caracteres biologicos Yy tipos de herencia

a) Caracteres biologicos cualitativos. Muestran variaciones contrastantes o discontinuas y
pueden ser clasificados en:

i. Monofactoriales cuando son determinados por la participacién de un solo gen
representado por dos o maés alelos alternativos. En este caso se habla de Herencia
monofactorial mendeliana 0 no mendeliana, segin cumpla o no con las predicciones
mendelianas.

ii. Multifactoriales (multigénicos) cuando son determinados por dos o mas genes no
alelomorfos, cada uno representado por dos 0 mas alelos alternativos. En este caso se habla
de Herencia multifactorial o multigénica'y no cumplen con las predicciones mendelianas.

b) Caracteres bioldgicos cuantitativos. Muestran variaciones continuas o graduales, por
ejemplo, la altura en el ser humano. Son multifactoriales (multigénicas), pero en este caso
se utiliza el término Herencia cuantitativa debido al efecto aditivo resultante de las
interacciones que se establecen entre los distintos genes no alelomorfos y los alelos
alternativos.

111.2.2 Cruces genéticos y relaciones numéricas en la descendencia filial
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Los cruces genéticos constituyen una via experimental que permite establecer
patrones hereditarios y realizar predicciones probabilisticas con propositos diversos, entre
otros, se refieren los siguientes: comerciales (mejoramiento de especies), médicos (evaluar
el origen genético de alguna enfermedad, la susceptibilidad heredable, el consejo genético,
etc.), estudiar los fendmenos de la herencia, establecer comparaciones entre poblaciones o
especies.

Para ello es necesario seguir la continuidad de los caracteres biologicos especificos
y sus fenotipos representativos, en las generaciones filiales subsiguientes. Sin embargo,
es conveniente que los caracteres escogidos para el estudio reinan una serie de
condiciones, dentro de las cuales se encuentran las siguientes: (i) Manifestarse como un
rasgo fenotipico observable visualmente en forma facil y precisa (directamente o bajo el
microscopio), a nivel celular o de organismo, o pueda ser evaluado analizando los
productos codificados por los genes que lo determinan (ensayos de laboratorio:
bioquimicos, inmunoldgicos, enzimaticos, electroforéticos, uso de sonda, etc.), (ii) Los
fenotipos representativos deben mostrar diferencias claras entre los individuos de una
misma poblacion y preferiblemente de manifestacion estable, es decir, poco influenciables
por el genotipo en general y el medio ambiente ecoldgico.

Los resultados provenientes de los distintos cruces genéticos se representan en
funcion de las relaciones numéricas como se encuentran distribuidos, bien sea los
fenotipos representativos o los genotipos, en cada generacion filial. En esos casos pueden
utilizarse los indices numéricos manejados por Mendel en su trabajo (seccion 1.1.3). A
partir de los valores obtenidos también pueden hacer predicciones probabilisticas,
considerando la ocurrencia de sucesos aleatorios (eventos) durante los fendmenos de la
herencia, y para ello se dispone de los siguientes métodos :

Meétodo estadistico

Se basa en la aplicacion de los siguientes célculos:

a) Laprobabilidad individual. Refeja la posibilidad de que un suceso aleatorio dado
pueda ocurrir con respecto a la totalidad de alternativas posibles. Es un valor positivo que
se calcula segun la relacion

P = Cantidad de veces que puede presentarse un evento dado / cantidad total de
alternativas posibles

Usualmente ese valor es equivalente a la frecuencia relativa (seccion 1.1.3). Asi, los
fenotipos o genotipos con mayor frecuencia absoluta son los mas comunes y por ende
tienen mayor probabilidad de aparecer; lo contrario sucede con los que presentan los
menores valores absolutos.

Ejms. la probabilidad independiente de que un individuo produzca un tipo de gameto dado
(secciones 1.3.3y 1.4.3)
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- Enun heterocigoto Aa, la produccion del tipo A es P(A)= 1/2
- Enun dobleheterocigoto AaBb, la produccion del tipo ab es P(ab) = 1/16

b) La probabilidad combinada. Predice la posibilidad de que varios sucesos aleatorios
distintos se combinen en un momento dado. Se calcula aplicando dos reglas principales:

Regla de la_multiplicacién. Predice la posibilidad combinada de sucesos (eventos)
aleatorios no excluyentes entre si, es decir, cuando la ocurrencia de uno no impide que el
otro también ocurra. Se calcula multiplicando la probabilidad individual de los distintos
sucesos que se desean combinar y esté representado por el simbolo M. Esta regla se ilustra
con los siguientes ejemplos (secciones 1.3.3 y 1.4.3):

(i) La fusion al azar entre los gametos parentales que generara la formacion de los
cigotos, donde cada variedad genotipica de gameto parental se produce
independientemente (son sucesos no excluyentes entre si).

- En los cruces monohibridos Aa x Aa, La probabilidad combinada de que dos
gametos parentales A se fusionen y generen un descendiente homocigoto dominante es

PANA)= % A X % A=Y AA

- Enlos cruces dihibridos AaBb x AaBb, la probabilidad combinada de que se genere
un descendiente doblehomocigoto recesivo por la fusion de dos gametos parentales ab

P(@bnab)= % ab x % ab = 1/16 aabb

Regla de la suma. Predice la probabilidad combinada de varios sucesos aleatorios
(evento) que se excluyen mutuamente entre si, es decir, cuando la ocurrencia de uno
impide que el otro también ocurra. Se calcula sumando la probabilidad individual de cada
uno de los eventos que se desean combinar, Yya que se considera la posibilidad de que se
presente uno u otro en particular o cualquiera de ellos indistintamente. Se representa
usando el simbolo w (union) y la suma de las probalidades de todos los posibles
eventos combinados es igual a la unidad. Esta regla se ilustra con los siguientes ejemplos
(secciones 1.3.3y 1.4.3):

(i) La distribucion equitativa de los alelos durante la formacion de los gametos. Cuando
un gameto recibe un alelo dado no recibe algun otro alelo alternativo del mismo gen (un
alelo/gameto).

- Un heterocigoto Aa produce dos variedades genotipicas de gametos probables. La
probabilidad combinada de que produzca un gameto A, B o uno cualquiera de ambos es

P(Ava)=% A + Yo a =1
- Un dobleheterocigoto AaBb produce cuatro variedades genotipicas de gametos

probables. La probabilidad combinada de que produzca gametos Ab o aB 0 uno
cualquiera de ambos es
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P(AbuaB)= % Ab + Y aB = 2/4=1/2

(i) Las combinaciones genotipicas de los cigotos resultantes de la fecundacion al azar.
Una vez que dos gametos parentales se fusionan libremente (eventos no excluyentes entre
si) no pueden fusionarse con algun otro gameto.

- Los cruces monohibridos Aa x Aa pueden generar 4 variedades genotipicas de cigotos.
La probabilidad combinada de que se produzca un descendiente homocigoto dominante,
homocigoto recesivo o cualquiera de ambos es

P(AauAa) = Y4 AA + Y aa = 2/4 =1/2
- Los cruces dihibridos AaBb x AaBb pueden generar 16 variedades genotipicas de
cigotos. La probabilidad combinada de que se produzca uno u otro de ellos o cualquiera

de todos los posibles es

P(ABuab) = 9/16 A_B_ + 3/16 A_bb + 3/16 aaB_ + 1/16 aabb = 1

Meétodo algebraico

Se basa en la utilizacion de célculos algebraicos para combinar la ocurrencia de sucesos
aleatorios excluyentes y no excluyentes entre si. La sumatoria de las posibilidades
individuales de los eventos alternativos es igual a la unidad. Fue aplicado extensivamente
por Mendel para representar los sucesos aleatorios de la herencia bioldgica y hacer
predicciones probabilisticas en las generaciones filiales, asi como se ilustra a continuacion
(secciones 1.3.3y 1.4.3):

a) La probabilidad combinada de los sucesos de la herencia que ocurren durante la
segregacion independiente: distribucion de cada par de alelos en los gametos y la fusién
de los gametos parentales en un cruce genético particular
- El monohibrido Aa x Aa

(/2 A+ % a) x (U2 A+%a)=

UV4AA + 2/4Aa + 1/4 aa = 3/4A_+ lldaa = 1

- El dihibrido AaBb x AaBb
(1/2 AB +1/2ab) x (1/2 AB + % ab) =

Yo AABB + Y AaBb + Y2 aAbB + ¥ aabb

% A B + Y% aabb=1

38



b) La probabilidad combinada de los sucesos de la herencia que ocurren durante la
transmision independiente: distribucion de los genes no alelomorfos en los gametos y la
fusion entre los gametos parentales en un cuce genético particular
- El dihibrido AaBb x AaBb
(3/4 A_+ 1/4 aa) x (3/4 B_ + 1/4 bb) =
9/16 A B_+ 3/16 A bb + 3/16 aaB_ + 1/16 aabb =1
La raya indica que el otro factor hereditario puede ser dominante 0 recesivo,

alternativamente.

Meétodo del cuadro o cuadricula de Punnett

A principios del siglo XX, un genetista inglés llamado R.C. Punnet propuso un
método mas rapido e ilustrativo respecto al utilizado por Mendel para calcular en forma
algabraica las probabilidades en la descendencia filial. La lIégica formal de analizar los
resultados es la misma, no obstante, las probabilidades combinadas se representan
esquematicamete y los valores se obtienen de una manera directa, cbmoda y sencilla.

El método consiste en el empleo de una tabla (o matriz) con dos columnas
(margenes) izquierda y superior ( Fig. 3.1). Cada columna corresponde a un parental en
particular y alli se coloca la constitucién genética de cada clase de gameto (n) producido,
con respecto a un determinado caracter unitario bajo estudio, acompafiada por el valor de
su probabilidad. Los espacios que quedan en el centro de la tabla, son luego rellenados
colocando ordenadamente las diferentes alternativas como los gametos de un parental se
fusionarse libremente con los del otro, esto es al azar, dando lugar a los cigotos
correspondientes. De esa manera pueden hacerse rdpidamente las predicciones
genotipicas y fenotipicas en cada generacion filial.

111.3 HERENCIA MENDELIANA

111.3.1. Herencia cualitativa monofactorial mendeliana: Dominancia simple o
completa / recesividad

a) Consideraciones que se cumplen en los caracteres especificos mendelianos

(i) Son cualitativos y somaticos,

(ii) De herencia monofactorial, esto es, cada caracter biologico estd determinado por un
solo gen no alelomorfo representado por dos alelos alternativos independientes

(segregacion independiente) que estan localizados en cromosomas homologos
autosomicos nucleares,
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(ili) La interaccion génica entre los alelos alternativos es del tipo dominancia
completa/recesividad, resultando en dos fenotipos representativos por caracter bioldgico.
El buen funcionamiento del dominante enmascara el mal funcionamiento del recesivo, en
la combinacion heterocigota .

(iv) ElI fenotipo dominante tiene mayor frecuencia relativa respecto al recesivo, ya que
tanto los genotipos homocigoto dominante como heterocigoto manifiestan el mismo
fenotipo dominante.

(v) Los caracteres bioldgicos distintos son determinados por genes no alelomorfos
localizados en cromosomas no homologos, son asi genes independientes (herencia
independiente).

(vi) La identidad estructural, la individualidad funcional, la herencia independiente y la
permanencia de los genes aparentan ser absolutas o incondicionadas, esto es, fijas y
constantes en el tiempo (seccion 111.1).

(vii) Los procesos que, participan en la continuidad de los genes y sus cromosomas
portadores en las generaciones filiales subsiguientes, muestran similitud con los de Ila
especie vegetal Pisum sativum.

b) Nomenclatura alfabética

Usualmente los alelos de un mismo gen se designan con una misma letra y los de
genes no alelomorfos con letras diferentes, escritas en mayudscula y minuscula para
identificar los alelos dominantes y recesivos, respectivamente. Otro sistema alternativo, se
basa en el uso del simbolo + (positivo) para indicar el alelo silvestre y una letra base para
el gen, escrita en minascula, que suele tomarse del nombre inglés del caracter biologico
bajo estudio; se recomienda utilizar el simbolo — (negativo) mientras no se haya definido el
tipo de interaccion génica entre los alelos alternativos. Un tercer sistema que, es el mas
adecuado. utiliza tres letras minusculas las cuales representan el nombre inglés del
caracter biologico que determinan; ademas los signos + y - se utilizan como exponente.

En cualquiera de los sistemas alternativos, el nombre del gen debe escribirse en
negrita, subrayado o en italica.

c) Cruce genético monohibrido mendeliano

Un ejemplo clasico de Patron Hereditario donde se observa claramente la
segregaciéon monohibrida mendeliana se presenta en el maiz, cuando se estudia la
transmision de los fenotipos almidonoso y céreo, respectivamente. ElI almidonoso (alto
contenido de almidon depositado en las células de los distintos tejidos y en los granos de
polen) es dominante sobre el céreo y esa diferencia es atribuible a la participacion de dos
alelos alternativos. De tal forma que en un cruce entre plantas de genotipo homocigoto de
las dos variedades de maiz se obtiene una descendencia (i) F; donde todas las plantas son
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fenotipicamente idénticas al parental de fenotipo almidonoso y una (ii) F, donde la
proporcidn fenotipica es 3 almidonosa (dominante): 1 cérea (recesivo) (Fig. 3.2).

Resultados provenientes de un ensayo quimico permitieron correlacionar las
proporciones fenotipicas observadas con las proporciones genotipicas esperadas en la
descendencia filial. Esto fue posible, ya que los granos de polen (gametos) producidos por
las variedades homocigotas de fenotipo almidonoso se tifien intensamente de color azul
cuando son tratados con yodo, mientras que los provenientes de las variedades céreas se
colorean de rojo. De esa manera, en los descendientes almidonosos de la generacion F;
pudo evidenciarse la proporcion fenotipica de gametos 1 azul: 1 rojo, lo cual da cuenta del
genotipo heterocigoto con respecto al par de alelos involucrados en dicho caracter. Asi
mismo, en la generacion F,, fue completamente comprobada la prediccién genotipica
mendeliana de 1 (homocigoto dominante): 2 (heterocigoto): 1 (homocigoto recesivo).

d) Cruce genético dihibrido mendeliano
Un ejemplo que ilustra el Patron Hereditario para la segregacion dihibrida
mendeliana estd representado por dos caracteres bioldgicos especificos de la mosca

Drosophila (Fig. 3.3). El color ébano del cuerpo es el fenotipo recesivo respecto al color
comun gris y las alas vestigiales son el fenotipo recesivo respecto al tamafio normal.

111.4 PATRONES HEREDITARIOS NO MENDELIANOS
I11.4.1 Diferencias respecto a los Patrones de la Herencia mendeliana

Existen condiciones naturales que establecen las diferencias entre los Patrones
Hereditarios mendelianos y no mendelianos. Dentro de ellas se pueden sefalar los

siguientes:

(i) El tipo de caracter biologico (cualitativo o cuantitativo) y la funcion que determina en
el fenotipo de un individuo (rasgos somaticos o sexuales, morfoldgicos, funcionales, etc.),

(i) La cantidad de alelos alternativos /gen no alelomorfo (bialelos o alelismo),
(iii) La cantidad de genes no alelomorfos/caracter (herencia mono o multifactorial),

(iv) La identidad estructural, la individualidad funcional, la herencia independiente y la
permanencia de los genes estan condicionadas (detalles en la seccién 111.1),

(v) La localizacion de los genes: en autosomas (herencia autosdmica), en cromosomas
sexuales (herencia ligada al sexo), ligamiento a cromosomas homologos (herencia no
independiente) o cromosomas no homdlogos (herencia independiente), en cromosomas
nucleares (herencia nuclear), en cromosomas citoplasmicos (herencia citoplasmica).
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(vi) La especie donde pertenece la célula u organismo, lo cual definird, entre otras cosas,
las diferencias y semejantes de los procesos relacionados con la continuidad de los genes
y los cromosomas portadores en las generaciones filiales subsiguientes.

111.4.2 Herencia cualitativa monofactorial: Interacciones interalélicas en cruces
monohibridos

Dominancia incompleta o parcial

A diferencia de la interaccion dominancia completa/recesividad, la presencia del
alelo recesivo (mutante) en asociacion heterocigota reduce el nivel maximo de
manifestacion fenotipica que alcanza el alelo silvestre en la asociacién homocigota. En
consecuencia, el fenotipo de los individuos heterocigotos es "intermedio™ entre los
fenotipos determinados por las asociaciones homocigotas de cada alelo distinto. De esa
manera, un caracter biolégico monofactorial, donde el gen participante presenta dos alelos
alternativos, es de esperar que esté representado por tres fenotipos alternativos
genotipicamente distintos.

Un ejemplo clasico que, ilustra la herencia monofactorial con dominancia
incompleta, lo constituye el caracter color de la flor en la planta llamada boca de dragon
Antirrhinum mauis y el cual puede ser alternativamente rojo, rosado y blanco. El Patron
hereditario presenta los siguientes aspectos resaltantes (Fig. 3.4), como son:

a) Los cruces monohibridos entre parentales homocigotos rojos x blancos solo generan
descendientes F; heterocigotos que presentan el fenotipo "intermedio”, esto es rosado.

b) Los cruces entre los descendientes heterocigotos rosados de la F; generan una
descendencia F, donde aparecen conjuntamente los dos fenotipos parentales y el
intermedio, todos ellos genéticamente distintos.

c) La proporcidn fenotipica F, difiere de la mendeliana por ser numéricamente igual a la
genotipica, esto es, 1 rojo (homocigoto para el alelo de dominancia incompleta) : 2 rosado
(heterocigoto) : 1 blanco (homocigoto para el alelo recesivo). La individualidad funcional
de los alelos esta condicionada: i. Cada combinacion alélica se manifiesta en forma
diferente, ii. La combinaciin heterocigota manifiesta el fenotipo intermedio.

d) La proporcién genotipica cumple con la prediccion monohibrida mendeliana 1:2:1, lo
cual es atribuible a: i. La segregacion independiente de los alelos, mediada por la
continuidad de los cromosomas homdélogos portadores, ii Un gen no alelomorfo/carécter
bioldgico, iii. Dos alelos alternativos/gen no alelomorfo, iv. La identidad estructural y la
permanencia de los alelos en las generaciones filiales subsiguientes.
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Codominancia

A diferencia de la interaccion dominancia completa/recesividad, cada alelo en la
asociacion heterocigota se manifiesta individualmente uno del otro, con la misma
intensidad como si estuviese en la asociacion homocigota. En consecuencia, el fenotipo de
los individuos heterocigotos es una "combinacién™ de los fenotipos determinados por las
asociaciones homocigotas de cada alelo distinto. De esa manera, un caracter biologico
monofactorial , determinado por un par de alelos esta representado por tres fenotipos
alternativos genotipicamente distintos.

Debido al comportamiento particular de los alelos codominantes, la nomenclatura
empleada muestra las siguientes variaciones: i. EI gen que determina el caracter biologico
se representa por una letra escrita en mayuscula, ii. Cada alelo se representa por otra letra
distinta escrita en mayuscula que se coloca como exponente de la letra asignada para el
gen que les dio origen.

Un ejemplo clasico de herencia monofactorial codominante se presenta en el
caracter bioldgico relacionado con la determinacion del grupo sanguineo MN en el
humano, donde participa un solo gen representado por dos alelos alternativos que dirigen
la sintesis de antigenos especificos. Se utiliza la siguiente nomenclatura:

L =gen que determina el sistema sanguineo MN
LM = alelo responsable del grupo M
LN = alelo responsable del grupo N

Las posibles combinaciones alélicas que pueden presentarse en el genotipo de los
individuos, permiten distinguir inmunoldgicamente tres grupos sanguineos distintos:

Combinacién alélica Grupo sanguineo Antigeno presente
LM LM (homocigoto) M M
LN LY (homocigoto) N N
LM LN (heterocigoto) MN My N

El efecto resultante de la codominancia, visible en la asociacion heterocigota,
tiende a confundirse con la dominancia incompleta. Comunmente es dificil distinguir entre
ambos tipos de interacciones interalélicas y, una de las vias méas apropiadas es evaluar la
manifestacion del caracter bioldégico mediante  ensayos que permitan analizar
cuantitativamente la accion genica de cada alelo alternativo, a través del producto por ellos
codificado.

El Patrén hereditario para el grupo sanguineo humano MN presenta los siguientes
aspectos resaltantes (Fig. 3.5), como son:
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a) Los cruces monohibridos entre parentales homocigotos de los grupos M x N, solo
generan descendientes F; heterocigotos que presentan el fenotipo "combinado”, esto es,
MN.

b) Los cruces entre los descendientes heterocigotos F; del grupo MN generan una
descendencia F, donde aparecen conjuntamente los dos fenotipos parentales y el
combinado, todos ellos genéticamente distintos.

c) La proporcidn fenotipica F, difiere de la mendeliana por ser numéricamente idéntica a la
genotipica, esto es, 1 M (homocigoto para el alelo codominante): 2 fenotipo combinado
MN (heterocigoto): 1 N (homocigoto para el otro alelo codominante). La individualidad
funcional de los alelos est4 condicionada: i. Cada combinacion alélica se manifiesta en
forma distinta, ii. La combinacion heterocigota manifiesta dos fenotipos diferentes en
forma simultanea.

d) La proporcién genotipica se corresponde con la prediccion monohibrida mendeliana
1:2:1, y lainterpretacion es la misma sefialada para la dominancia incompleta.

Alelismo

Son frecuentes los casos donde un mismo gen esta representado por mas de dos
alelos alternativos y en este caso se habla de una serie de alelos multiples. Cada alelo
alternativo en particular puede asociarse en un mayor grado de variabilidad combinatoria,
con respecto a los genes que sélo estan representados por dos alelos distintos. Diferentes
tipos de interacciones génicas pueden establecerse entre ellos y usualmente hay
jerarquizacion en la manifestacion de los alelos de una misma serie.

Un ejemplo clasico de Patrén Hereditario monofactorial con alelismo esta
representado por el grupo sanguineo ABO del humano, donde participan tres alelos
alternativos. Dos de ellos son codominantes 1 e 1® y cada uno es responsable de dirigir la
sintesis de un antigeno particular localizado en la superficie de los globulos rojos, bien sea
A o0 B, respectivamente. El tercer alelo es el recesivo-mutante i que perdié la actividad
funcional y asi es incapaz de determinar la sintesis de algun antigeno particular. La
jerarquizacion entre los alelos es 1%, 12 > i.

Las posibles combinaciones alélicas que pueden presentarse en el genotipo de los
individuos, permiten distinguir inmunolégicamente cuatro grupos sanguineos distintos:

Combinacion alélica Grupo sanguineo Antigeno presente
1" A A
1 B B
1°18 AB AyB

44



i @) ninguno de ellos

El Patron hereditario para dicho caracter se ilustra en el siguiente cruce y presenta
los aspectos resaltantes (Fig. 3.6) que se indican:

a) Los cruces genéticos monohibridos entre parentales homocigotos de diferente fenotipo,
muestran el mismo patron hereditario sefialado en la codominancia.

b) Los cruces monohibridos entre parentales heterocigotos para el alelo recesivo, grupos A
x B, generan una descendencia F; donde aparecen conjuntamente cuatro fenotipos
representativos genéticamente distintos: dos parentales y dos combinaciones de los
parentales.

c) La proporcion fenotipica F; difiere de la mendeliana, por ser numéricamente igual a la
genotipica, esto es 1 combinado grupo AB (heterocigoto para los dos alelos codominantes)
1 grupo A (heterocigoto para los dos alelos codominante-recesivo) : 1 grupo B
('heterocigoto para los alelos codominante-recesivo) : 1 grupo O (homocigoto para el alelo
recesivo). La individualidad funcional de los alelos estd condicionada: i. Cada
combinacion alélica se manifiesta en forma diferente, ii. Hay jeraquizacion de los alelos.

d) La proporcion genotipica en el cruce representado es numeéricamente igual a la
fenotipica, lo cual es atribuible a: i. La segregacion independiente de los alelos, mediada
por los cromosomas homdélogos portadores, ii. Un gen no alelomorfo/caracter biologico,
iii. La identidad estructural y la permanencia de los genes en las generaciones filiales.

e) La proporcidn genotipica no mendeliana 3 heterocigoto: 1 homocigoto es atribuible a
la
participacion de tres alelos alternativos (alelismo), en lugar de dos.

Letalidad

Hay ocasiones donde los alelos mutantes derivados de genes ancestrales que
determinan funciones vitales, manifiestan letalidad. Este tipo de alelo desfavorable puede
comportarse como letal o semiletal, segin el mayor o menor grado de intensidad del dafio
ocasionado por la mutacién sobre la sobrevivencia del individuo que lo contiene en su
genotipo, y asi tienden a ser eliminados tempranamente dentro del patrimonio genético de
la especie, a través de los procesos de seleccidon natural, por ende, muestran la menor
frecuencia génica. La letalidad puede presentar cualquiera de las interacciones que
normalmente se establecen entre los alelos alternativos no perjudiciales.

En la nomenclatura, la presencia de un alelo letal se representa usualmente
colocando como exponente una letra distinta a la del gen ancestral. Dicho exponente
puede ser escrito en mayuscula o mindscula, para indicar la manifestacion dominante o
recesiva de la letalidad, respectivamente.
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Como ejemplo de un Patron Hereditario monofactorial con letalidad recesiva se
puede hacer referencia al fenotipo ausencia de patas en la res (patas "amputadas™), donde
participa un solo gen no alelomorfo representado por dos alelos alternativos: uno
mutante (letal-recesivo) y otro normal (salvaje-dominante). La letalidad se manifiesta en
aquellos individuos homocigotos para el alelo mutante-recesivo y, asi los homocigotos
dominantes o los heterocigotos (portadores sanos), logran sobrevivir. El Patron hereditario
(Fig. 3.7) presenta los siguientes aspectos resaltantes:

a) Los cruces monohibridos entre parentales sanos portadores (hererocigotos) sélo generan
una descendencia adulta F; donde todos los individuos son sanos (1 sano: 2 sanos
portadores).

b) La proporcion fenotipica F; difiere de la mendeliana, ya que los descendientes
homocigotos para el alelo letal son enfermos, y no se cumple la identidad funcional de los
genes.

c) La proporcion genotipica en la descendencia adulta F; también difiere de la mendeliana,
ya gue, por letalidad no se cumple la permanencia de los alelos: los homocigotos recesivos
mueren y usualmente no llegan a reproducirse, siendo eliminados rapidamente de la
poblacion, en la misma generacion donde aparecen. .

d) Sin embargo, se cumple la relacion mendeliana 1 homocigoto dominante para el alelo
silvestre : 2 heterocigoto-portador, lo cual es atribuible a: i. La segregacion independiente
de los alelos, mediada por los cromosomas homoélogos portadores, ii. Un gen no
alelomorfo/caracter biologico, iii. Dos alelos alternativos/gen no alelomorfo, iv. La
identidad estructural de los alelos, en las generaciones filiales subsiguientes.

I111.4.3 Herencia cuantitativa (multifactorial): Dominancia/recesividad en cruces
dihibridos

Genes suplementarios

Los caracteres cuantitativos son del tipo multifactorial y su presencia es muy
comues tanto en la especie humana como en otros mamiferos. Tales caracteres son dificiles
de analizar por los métodos mendelianos, ya que los fenotipos representativos parecen
mezclarse en lugar de segregar en la descendencia de los heterocigotos, esto en virtud de
que las diferencias entre ellos son continuas o graduales y no drasticas o contrastantes.
Este tipo de comportamiento es atribuible a la presencia de mas de dos genes repetidos
Ilamados genes suplementarios o0 poligenes, los cuales no son alelomorfos porque ocupan
loci distintos. Diferentes tipos de interacciones génicas pueden establecerse entre los alelos
de un mismo gen y entre estos y los del otro gen no alelomorfo participante. Tal situacion
introduce variaciones con respecto a las predicciones esperadas para los patrones
hereditarios mendelianos.
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Un ejemplo ilustrativo de Patron Hereditario cuantitativo con dominancia completa
estd representado por las variaciones en la intensidad del color de la piel en el humano,
donde participan mas de dos genes no alelomorfos (poligenes) y cada uno esta
representado por dos alelos alternativos: uno silvestre-dominante y otro mutante-recesivo.
La actividad funcional del alelo salvaje de cada poligen es acumulativa o aditiva, por ende,
mientras mayor es el numero de alelos silvestres presentes en un individuo mayor sera el
grado de intensidad como se manifiesta el color de la piel, y viceversa. En la Fig. 3.8 se
encuentra representado el Patron hereditario correspondiente a ese caracter, pero con el
propésito de facilitar la interpretacion de este tipo de herencia cuantitativa sélo se
consideraron dos parejas de poligenes. Los siguientes aspectos resaltantes pueden
observarse:

a) Cuando los parentales de genotipo doblehomocigoto dominante son cruzados con
doblehomocigotos recesivos, y los dobleheterocigotos de la F; son cruzados con individuos
de ese mismo genotipo, el grado de intensidad en el color de la piel disminuye
progresivamente, en las generaciones filiales sucesivas.

b) La proporcion fenotipica F, observada es 1: 4: 6: 4. 1 y difiere de la prediccion
establecida en la segunda ley de Mendel, 9: 3: 3: 1. La idividualidad funcional de los
alelos y genes no alelomorfos se ve distorsionada, ya que: i. Hay mas de un gen no
alelomorfo/ caracter biologico, ii. Los fenotipos representativos son dificiles de
diferenciar visualmente entre si, iii. La intensidad como se manifiesta el fenotipo
dominante se diluye o bien incrementa en funcion de la cantidad de alelos dominantes
(desde 9 disminuy6 a 1), iv. La variabilidad fenotipica es amplia y se corresponde con la
disminucion o con el incremento en la cantidad de alelos dominantes presentes en el
genotipo de los distintos descendientes.

c) La proporcion genotipica cumple con la prediccion establecida en la segunda Ley de
Mendel, lo cual es atribuible a: i. La segregacion independiente de los alelos, mediada por
los cromosomas homologos portadores, y la transmision independiente de los genes no
alelomorfos, mediada por los cromosomas no homologosportadores, ii. La participacion de
dos alelos/gen no alelomorfo, iii. La identidad estructural y la permanencia de los genes
en las generaciones filiales.

d) En los cruces contrarios, es decir, cuando parentales de genotipo homocigoto recesivo

son cruzados, en generaciones sucesivas, con homocigotos dominantes, el grado de
intensidad en el color de la piel incrementa progresivamente en la descendencia filial.

111.4.4 Herencia cualitativa monofactorial en cruces dihibridos: Ligamiento entre
genes

Dominancia completa /recesividad

Un ejemplo de ligamiento en autosomas se observa particularmente claro en el
Patron hereditario dihibrido de diferentes caracteres del maiz. Son detectables en la
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semilla y se encuentran representados por un gran numero de ejemplares, ya que cada
mazorca contiene varios centenares de semillas. Los caracteres no mendelianos
seleccionados para ilustrar este ejemplo son: a) Color de la semilla, donde las coloreadas
son determinadas por el alelo dominante C y las incoloras por el recesivo ¢, y b) Forma del
endosperma, donde el fenotipo normal o lleno es determinado por el alelo dominante Sy el
hundido por el recesivo s. El patrén hereditario (Fig. 3.9) presenta los siguientes aspectos
resaltantes:

a) Los cruces dihibridos entre parentales doble homocigoto dominante x recesivo, esto es,
semillas coloreadas-llenas x semillas incoloras-hundidas, s6lo generan descendientes F;
que presentan los fenotipos del parental dominante.

b) Los retrocruces entre los descendientes F; con el parental doble recesivo, generan
cuatro fenotipos diferentes en la F,, es decir, las dos combinaciones fenotipicas parentales
(coloreada-llena e incolora-hundida) y las dos nuevas combinaciones fenotipicas
reciprocas (incolora-llena y coloreada-hundida).

c) La valor porcentual de las combinaciones fenotipicas parentales en la F, supera
marcadamente el 50% esperado en la herencia mendeliana, ya que las nuevas
combinaciones fenotipicas presentan la menor frecuencia relativa.

d) Las nuevas combinaciones fenotipicas son atribuibles a la participacion de gametos
recombinantes que contienen un cromosoma homoélogo generado por la recombinacion
entre los genes no alelomorfos ligados, C y S. En el caso de ligamiento genético, el valor
porcentual de los gametos recombinantes es inferior al 50% (seccion 11..2.4) y no se
cumple el principio mendeliano de transmisién independiente de los genes no alelomorfos,
representado por la proporcion genotipica dihibrida 1:1:1:1. La probabilidad combinada
de los gametos que contienen la combinacion parental supera el valor esperado de 8/16
(4/16 + 4/16).

e) Los fenotipos observados en las descendencias F; y F, se corresponden con la
prediccion mendeliana dihibrida, ain cuando no sucede asi con respecto a su distribucion
numeérica, lo cual es atribuible a: i. La segregacion independiente de los alelos, mediada
por los cromosomas homologos portadores, ii. La transmisién no independiente de los
genes no alelomorfos, por encontrarse localizados en los mismo cromosomas homdlogos,
iii. Un gen no alelomorfo/caracter bioldgico, iv. Dos alelos alternativos/gen no alelomorfo,
v. La identidad estructural, la individualidad funcional y la permanencia de los genes.
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IV. VARIABILIDAD EN LAS POBLACIONES DE ORGANISMOS DIPLOIDES
CON REPRODUCCION SEXUAL

1V.1 SURGIMIENTO DE LAS NUEVAS VARIEDADES FENOTIPICAS
IV.1.1 Origen

Las nuevas variedades fenotipicas que aparecen en una poblacion son individuos
con caracteristicas morfoldgicas o funcionales, es decir, nuevos fenotipos para uno o mas
caracteres biologicos simultaneamente, los cuales permiten establecer diferencias claras
con respecto a los parentales que les dieron origen y al resto de los integrantes de la
misma poblacion.

Segun su origen, se clasifican en dos grupos:

Genotipicas. Los individuos son variedades fenotipicas de origen genético, atribuibles a
la ocurrencia de cambios que se fijan en el genotipo y ocasionan la formacion de nuevas
variedades genotipicas, las cuales pueden o no ser heredadas a la descendencia filial de
los mismos (detalles en la seccion 1V.2).

Adaptativas. Surgen en respuesta del individuo frente a cambios bruscos o graduales que,
ocurren en el medio ambiente ecoldgico donde se encuentra, y no ocasionan alteraciones
en el genotipo. De esa manera, el medio ambiente ecoldgico potencialmente propicia la
aparicion de variedades fenotipicas adaptativas que no persisten dentro de la poblacion.

1V.2 SURGIMIENTO DE LAS NUEVAS VARIEDADES GENOTIPICAS

Los cambios que se fijan a nivel del genotipo de una célula, bien sea antes o
durante la division celular, ocasionan la aparicion de nuevas variedades genotipicas. Son
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transmitidas a la descendencia filial de la célula afectada, a través de las divisiones
celulares sucesivas (clones celulares con variedades genotipicas). En las especies
bioldgicas con reproduccién sexual, son responsables de que aparezcan individuos con
variedades fenotipicas de origen genético (seccion IV.1), en cualquiera de las dos etapas
siguientes:

a) Postnatal, en alguin momento del ciclo de vida de un individuo (Fig. 2.1), por
alteracion genotipica en una o varias de sus células bien sea somaticas (generacion
diploide) o germinales (generacion haploide). En este Gltimo caso, producird gametos que
contienen nuevas variedades genotipicas (gametogénesis), las cuales son luego heredadas
a la descendencia filial mediante los procesos de reproduccion sexual. De esa manera, las
nuevas variedades genotipicas tienen la posibilidad de incorporarse en el patrimonio
genético de la poblacion. Por el contrario, las variedades genotipicas de las células
somaticas del individuo son de permanencia transitoria dentro de la poblacion, esto es, no
heredables ni persistentes,

b) Prenatal y puede ser (i) no heredada de los parentales, cuando la nueva variedad
genotipica surge en algin momento a lo largo de la diferenciacién celular del cigoto
(postcigotica), o (ii) heredada, por la fusion de algin gameto que la contenia. Son
nuevas variedades fenotipicas congénitas, porque los individuos se detectan en el
momento del nacimiento. En los dos casos se modifica el genotipo de las células somaticas
y germinales.

Las nuevas variedades genotipicas que, no son heredadas a traves de los gametos
parentales, reciben el nombre de adquiridas. De esa manera, parentales fenotipicamente
sanos o0 normales pueden generar descendientes enfermos o anormales.

Las mutaciones y la recombinacion genética son dos vias naturales que
potencialmente introducen cambios a nivel de la informacion genética, al originar la
aparicion de las nuevas variedades genotipicas heredadas por reproduccion sexual. No
obstante, las variedades genotipicas adquiridas normalmente son atribuibles a la
ocurrencia de mutaciones.

1V.3 LAS MUTACIONES COMO FUENTE DE VARIABILIDAD GENOTIPICA
IV.3.1 Causas y consecuencias

La informacién genética de las distintas especies bioldgicas se mantiene
relativamente constante en el tiempo, ya que: i. Tanto las moléculas de ADN que la
contienen como los cromosomas portadores son estructuras relativamente estables, ii. Los
procesos celulares que participan en la perpetuacion y en la manifestacién fenotipica de la
informacion genética son altamente precisos y usualmente no ocasionan cambios o
variaciones heredables, iii. Los organismos cuentan con mecanismos de reparacion
determinados genéticamente, que son muy eficientes, permitiéndole a las células detectar
oportunamente dafios transitorios ocurridos en el material genético (ADN) y/o en los
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cromosomas portadores y asi restaurar la informacion genética original, antes de que
finalice la division celular.

No obstante, existe la posibilidad inherente de que ocurran alteraciones en la
informacidn genética de una célula, pero con baja probabilidad. Asi cambios estructurales
pueden surgir como resultado de errores en la reparacion de dafios, la replicacion, la
recombinacién genética, la divisién del centromero o por rearreglos aleatorios de
fragmentos cromosomales. Mientras que las modificaciones en la dotacion cromosémica
ocurren por errores en el reparto equitativo de los cromosomas durante las divisiones
mitotica o meidtica.

Cualquiera de los sucesos antes mencionados ocurre espontaneamente, es decir, en
cualquier momento bajo las condiciones normales de crecimiento, como un evento
mutacional que ocasiona cambios temporales. Cuando esos cambios no son reparables (por
ser de gran extension) o alternativamente no son reparados con eficiencia (por omision, en
forma incorrecta, inoportuna) antes de finalizar el proceso de division celular, quedan
fijados como alteraciones heredables en el genotipo y reciben el nombre de mutaciones.

Las nuevas variedades genotipicas mutacionales son genotipos mutantes cuya
transmision a la descendencia filial generan lineas celulares mutantes, somaticas o
germinales, y potencialmente resultan en la aparicion de nuevas variedades fenotipicas
mutantes dentro de una poblacién. Estas ultimas son individuos mutantes con uno o varios
fenotipos representativos totalmente novedosos, es decir, no observados en sus
progenitores ni con anterioridad dentro de los integrantes de la poblacion ni de la especie
donde ellos pertenecen. Esos nuevos fenotipos pueden corresponder a caracteres externos o
internos, entre otros, morfoldgicos, fisioldgicos o bioquimicos.

1VV.3.2 Clasificacion

Segun la extension del dafio ocurrido en el genotipo, las mutaciones se clasifican
en dos categorias:

a) Génicas. Afectan un solo locus. Son cambios de pequefia extension en la estructura
primaria de un gen (secuencia especifica de nucleétidos) y son referidas como mutaciones
puntuales. Usualmente afectan un solo nucleétido, en cualquiera de tres formas distintas:
sustitucion, adicion o perdida (Fig. 4.1).

b) Aberraciones. Afectan varios genes simultaneamente y hasta un cromosoma completo.
Se clasifican en:

Mutaciones cromosomales. Modifican la estructura primaria del cromosoma (secuencia
especifica de genes), de diferentes formas alternativas como son delecién, inversion,
duplicacion, translocacion e insercion.
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Mutaciones genémicas. Modifican el nimero o cantidad de los cromosomas y, por ende,
usualmente se detectan citoldgicamente a través del cariotipo (seccion 11.1.4). Puede ser
de dos tipos: i. aneuploidia, como en el caso de la trisomia del cromosoma 21 relacionada
con el mongolismo o sindrome de Down en el humano, o ii. euploidia, como es la
poliploidia en ciertas especies de plantas ocasionada por un aumento en la dotacion
cromosOmicay se origina cuando un mismo 6vulo es fecundado simultdneamente por mas
de dos gametos masculinos o errores durante la diferenciacion celular de la planta (por
defectos mitdticos postcigdéticos).

1VV.3.3 Frecuencia y velocidad

La presencia de un genotipo mutante sélo puede ser detectada cuando se manifiesta
fenotipicamente originando la aparicion de variedades fenotipicas mutacionales o
individuos mutantes (seccion 1V.3.1).

El nimero de individuos mutantes que estd presente dentro de un conjunto de
individuos (descendencia filial, poblacion, especie, etc.) es lo que se conoce como
frecuencia de mutacion (N° de individuos mutantes/total de individuos). Este valor es un
reflejo indirecto de cémo y cuando aparecen las mutaciones, y asi permite estimar la
velocidad de mutacién, es decir, la probabilidad de ocurrencia de un evento mutacional
por generacion (es decir, en cada ciclo reproductivo).

Generalmente la velocidad de mutacion espontanea es muy baja. En los organismos
eucariotas, por ejemplo, varia entre 10 a 10/ locus, es decir, que de un total de 10* a 10°
loci, uno solo de ellos experimentara una mutacion detectable fenotipicamente. La
ocurrencia de un evento mutacional en un locus no influye sobre la probabilidad de una
segunda mutacion en una misma célula.

Sin embargo, la velocidad de mutacion espontanea puede ser inducida por
mutagénesis, esto es, incrementando artificialmente la posibilidad de que ocurran los
eventos mutacionales mediante la accion de ciertos agentes exdgenos o extracelulares
[lamados mutagenos, los cuales pueden ser fisicos (luz u.v., temperatura, rayos X),
quimicos (ciertos colorantes, edulcorantes, metales pesados, drogas como la cocaina,
farmacos, etc.), o bioldgicos (virus) o/y bien mediante la accién conjunta de la actividad
de los genes y los factores ambientales.

1V.4 LA RECOMBINACION GENETICA ComMO FUENTE DE VARIABILIDAD GENOTIPICA

IV.4.1 Causasy consecuencias
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La recombinacion genética es cualquier proceso determinado genéticamente que
origina cambios estructurales en los cromosomas, por interaccion entre cromosomas
preexistentes.

Estos procesos celulares ocurren a traves de diferentes mecanismos. La
recombinacién sustitutiva es uno de ellos y se caracteriza por el entrecruzamiento
cromosomico y el intercambio reciproco de fragmentos entre los cromosomas homologos
parentales. En los organismos con reproduccion sexual, ocurre durante la sinapsis
meiotica en las células germinales y origina la aparicion de gametos que contienen nuevas
variedades genotipicas recombinantes 0 cromosomas recombinantes (gametos
recombinantes) (seccion 11.2.1).

Los cambios originados por la recombinacion genética pueden afectar a un solo gen
(recombinacion intragénica), sin embargo, en el caso de la recombinacion sustitutiva son
extensivos ya que incluyen a mas de dos genes no alelomorfos simultaneamente. De esa
manera, los descendientes que resultan de la fusion de algin gameto recombinante son
variedades fenotipicas recombinantes o individuos recombinantes, las cuales muestran
diferencias en mas de dos caracteres biologicos distintos. Tales diferencias son el resultado
de las combinaciones de los fenotipos parentales (seccion 111.4.4) o de otros preexistentes
dentro de la poblacion o de la especie.

1VV.4.2 Frecuencia

La frecuencia de recombinacion sustitutiva (N° de recombinantes/ total de
individuos de una poblacion) es relativamente baja, pero puede ser inducida por factores
especificos capaces de incrementar la velocidad de recombinacién. No obstante, a
diferencia de las mutaciones no ocurre al azar ya que participa un mecanismo celular
determinado genéticamente. Ademas, los individuos recombinantes se detectan con
relativa facilidad por presentar variaciones genotipicas extensivas.

IV.5 CONTRIBUCION MEDIADA POR LAS MUTACIONES EN LA VARIABILIDAD
FENOTIPICA DE UNA POBLACION

Las mutaciones son la fuente primaria natural de variabilidad genotipica, ya que
introducen constantemente cambios novedosos en la informacion genética, los cuales
generan nuevas variedades genotipicas mutantes que no son combinaciones de genes ni
cromosomas preexistentes (recombinacion genética).

Las mutaciones génicas aportan constantemente nuevos alelos que pueden
incorporarse al patrimonio genético de la poblacion donde aparecen, ejm. A - a. Puede
tratarse de alelos beneficiosos 0 ventajosos (favorecen la competitividad o la
adaptabilidad), deletéreos (dafiinos), letales (ocasionan la muerte) o superalelos
(funcionalmente mejorados).
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Las aberraciones originan cambios en los cromosomas que son las unidades a
través de las cuales se transmite la variabilidad genotipica, y en ciertos casos, constituyen
la fuente primaria principal de nueva informacién genética. Las mutaciones cromosomales,
por su parte, generan cromosomas mutantes con variaciones en la localizacion de los
genes no alelomorfos y/o el contenido de los mismos, y, las gendmicas introducen
variaciones en la cantidad de los genes no alelomorfos que estan presentes en los
cromosomas afectados; esto ultimo representa una fuente evolutiva importante en ciertas
especies, pero no asi en la especie humana donde resultan en un amplio espectro de
defectos.

Las variedades genotipicas mutantes contribuyen con la variabilidad fenotipica de
una poblacion, cuando se manifiestan ocasionando la aparicion de individuos mutantes.
Las mutaciones génicas son cambios de pequefia extension que usualmente se manifiestan
aportando un nuevo fenotipo representativo para un solo caracter biologico, pero hay casos
donde una sola mutacion afecta a mas de un caracter distinto simultdneamente
(pleiotropia). Por el contrario, las aberraciones son cambios de mayor extension y
comunmente aportan nuevos fenotipos representativos para mas de un caracter biologico
al mismo tiempo, lo cual ademas es influenciado por la funcion que determina el gen
mutado o bien la extension del cambio mutacional.

No obstante, la contribucidn de las mutaciones se ve bastante limitada debido a la
influencia de condiciones muy diversas que actlan reduciendo la frecuencia como
aparecen las variedades fenotipicas mutacionales, ain cuando la velocidad de mutacion
espontanea aparentemente no experimenta modificacién. Esas condiciones se presentan
continuamente y entre las mas resaltantes se encuentran las siguientes:

1.- No todos los cambios que originan los eventos mutacionales (espontaneos o
inducidos) son fijados como mutacién. Usualmente los cambios estructurales en los genes
son transitorios mas que heredables. Por el contrario, los cambios extensivos en los
cromosomas (incluyendo estructurales y genoémicos) no son reparables y se fijan como
aberraciones, en el momento de su ocurrencia.

2.- Hay mutaciones génicas que son reversibles en el tiempo. Ocurre cuando un alelo
mutante es restaurado al estado silvestre original, cierto tiempo después de haberse
incorporado en el patrimonio genético de una poblacién. Es un tipo de evento mutacional
que reduce la variabilidad fenotipica, tendiendo a la homocigosis (incremento en la
aparicion de genotipo homocigotos); por ejm. cuando un alelo mutante a revierte a su
alelo ancestral silvestre A.

3.- Hay mutaciones génicas gque son neutras. Ejercen efectos poco apreciables a la vista o
alternativamente no le aporta alguna ventaja adaptativa al individuo que la posee.
Contribuyen a la variabilidad genotipica pero no asi a la fenotipica.

4.- Muchas mutaciones son perjudiciales y pueden resultar letales al individuo que la

presenta 0 a su descendencia, en generaciones filiales subsiguientes. Por lo tanto, dichos
individuos acaban siendo eliminados de la poblacion, en una forma relativamente rapida a
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través de la seleccidon natural y asi las mutaciones perjudiciales que ellos possen no se
acumulan como variaciones en el patrimonio genético de la poblacion ni de la especie. Son
mutaciones que no contribuyen a la variabilidad genotipica ni fenotipica.

5.- La mayoria de las mutaciones génicas son recesivas. En los organismos diploides de
genotipo heterocigoto, esas mutaciones logran escaparse de la seleccion natural, al
permanecer ocultas o silenciosas. Por el contrario, en los organismos haploides contribuye
inmediatamente a la variabilidad fenotipica. Asi, muchos alelos pueden ser incorporados al
patrimonio genético de las poblaciones y especies diploides, contribuyendo a la
relativamente alta variabilidad genotipica que le es propia a este tipo de organismos. La
mayoria de los alelos perjudiciales se encuentran presentes en los individuos sanos-
portadores (heterocigotos).

6.- Muy contadas mutaciones resultan beneficiosas 0 ventajosas. Los individuos que la
presentan tienden a desarrollarse y propagarse con mayor eficiencia, frente al resto de los
individuos de la misma poblacion. Por lo tanto, los fenotipos mutantes acaban
reemplazando a los preexistentes, en una forma relativamente rapida, a través de la
seleccion natural. Asi, un fenotipo, inicialmente mutante, pasa a ser del tipo natural o
silvestre, contribuyendo simultdneamente con la disminucion de la variabilidad fenotipica
de la poblacién.

7.- Hay mutaciones génicas condicionales. Se manifiestan como un fenotipo mutante bajo
ciertas condiciones y como silvestre en otras. Son influenciables por la accion de otros
alelos (interacciones interalélicas), el genotipo en general (interacciones intergénicas) o el
medio ambiente ecoldgico. Por lo tanto, una misma mutacién no se manifiesta con igual
intensidad o efecto en todos los individuos que la poseen y no todos los individuos con
reproduccion sexual que, integran una misma poblacion, son genéticamente idénticos
(excepto los gemelos monovitelinos).

8. No todos los individuos de una poblacion son igualmente susceptibles de experimentar
mutaciones. Ese comportamiento estd marcadamente influenciado por su genotipo y el
medio ambiente ecoldgico (incluye costumbres culturales, sociales y religiosas, habitos
alimenticios, factores fisicos, etc.) donde se desarrolla y vive un individuo.

Con todo lo antes mencionado queda asi evidenciado que las mutaciones no son
suficientes para suministrar la variabilidad fenotipica requerida en los procesos de
adaptacion continua de lo organismos a su medio ambiente ecoldgico (cambiante en el
tiempo), y sin los cuales no podria ocurrir la evolucion de las especies. Sin embargo, las
mutaciones son responsables de “los grandes saltos” o ““‘cambios radicales” que se
presentan durante la variabilidad fenotipica de las poblaciones y en la evolucion de las
especies biologicas.

Actualmente existen diversos métodos artificiales que permiten obtener nuevas
variedades genotipicas mutantes, en forma al azar o bien dirigida hacia genes de interés
particular, con fines de investigacion cientifica y con aplicacion en la Biotecnologia. Por
lo tanto, constituye una fuente artificial de variabilidad genotipica mutacional.
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IV.6 CONTRIBUCION MEDIADA POR LA RECOMBINACION GENETICA EN LA
VARIABILIDAD FENOTIPICA DE UNA POBLACION

En los organismos con reproduccion sexual, los procesos de recombinacion
genetica constituyen un segundo mecanismo de variabilidad genotipica, que actua
amplificando la variabilidad combinatoria de los nuevos alelos originados por las
mutaciones. La recombinacion sustitutiva es uno de los procesos mas comunes y su
contribucion a la variabilidad fenotipica es de mayor eficiencia en corto tiempo, respecto a
las mutaciones, ya que: i. Por lo general, las variedades genotipicas recombinantes no son
eliminadas mediante la seleccion natural, asi potencialmente quedan fijadas en el
patrimonio genético de la poblacién y son estables en el tiempo, ii. No cambia la
estructura de los genes, solo promueve el intercambio de los alelos en los cromosomas
homologos portadores (sustitucion reciproca), iii. Las variedades genotipicas se
manifiestan fenotipicamente y usualmente las nuevas combinaciones de alelos no son
desfavorables o deletéreas, a menos que hayan influencias ejercidas por el genotipo en
general o el medio ambiente ecoldgico.

La recombinacion sustitutiva participa continuamente de diferentes maneras, como
son: 1. Propicia la ocurrencia de innumerables combinaciones entre los alelos preexistentes
de genes no alelomorfos ligados, resultando constantemente en la produccién de nuevas
moléculas cromosomicas recombinantes sobre las cuales actuard la seleccion natural,
ii. Permite que cada nuevo alelo originado por mutacién sea ensayado en distintas
combinaciones con otros alelos preexistentes y resulte potencialmente en la apariciéon de
nuevos genotipos adaptativamente competentes, a través de los procesos de reproduccion
sexual, iii. Aporta nuevas variedades fenotipicas para mas de un caracter bioldgico
simultaneamente (mayor variabilidad fenotipica que las mutaciones génicas), cualitativo o
bien cuantitativo.

En la actualidad se cuenta con un conjunto de metodologias diversas dirigidas,
entre otras cosas, a obtener artificialmente nuevas variedades genotipicas recombinantes
(Ingenieria genética) de interés particular para la investigacion cientifica y con aplicacion
en la Biotecnologia (detalles en Genes 1V, 1990). Por lo tanto, funciona como una fuente
artificial de variabilidad genotipica por recombinacion.

IV.7 PARTICIPACION DE LA SELECCION NATURAL

Los organismos de las distintas especies bioldgicas estan enfrentados a una lucha
continua por la sobrevivencia, ya que el medio ambiente ecolégico no se mantiene fijo ni
constante. Dicha lucha es motivada por las distintas presiones selectivas que ese mismo
medio ejerce normalmente sobre los organismos, a través de la seleccion natural, de tal
forma que solo tienen mayor probabilidad de mantenerse dentro de una poblacion aquéllos
cuyas caracteristicas les ofrecen ventajas particulares para contrarrestar dichas presiones y
producir descendientes. Los genotipos de esos organismos tienen la posibilidad de ser
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heredados a la descendencia filial, mediante los procesos de reproduccion sexual, se
incorporan potencialmente  dentro del patrimonio genético de la poblacion y asi las
caracteristicas ventajosas se distribuyen cada vez mas dentro de los integrantes de la
misma. Los organismos exitosos son los que logran adaptarse a su ambiente y ellos, asi
como las adaptaciones, son producto de la evolucion.

Por lo tanto, las nuevas variedades genotipicas mutantes y recombinantes
(naturales o artificiales) que, se manifiestan como nuevas variedades fenotipicas, son
sometidas a las presiones de la seleccion natural. De esa manera, los nuevos alelos y
combinaciones de genes no alelomorfos son probados constantemente respecto a su
capacidad de generar individuos que puedan sobrevivir y sus variaciones genotipicas
perduren en el tiempo al incorporarse en el patrimonio genético de la poblacion donde
aparecen.

Los individuos exitosos que alcanzan un equilibrio competitivo y se reproducen
normalmente contribuiran con la variabilidad fenotipica. Por el contrario, aquéllos que
poseen variaciones muy ventajosas o beneficiosas desplazaran en corto tiempo a los otros
miembros, y eso redundara en una disminucion de la variabilidad genotipica y fenotipica
(homocigosis).

Los individuos con variaciones fenotipicas desventajosas o letales son eliminados
en forma relativamente rapida dentro de la poblacion donde aparecen y las variaciones
genotipicas responsables no son fijadas dentro del patrimonio genético de la misma. Es
una via natural de “depurar los errores genéticos”. Eso es atribuible a que las especies
estdn muy bien adaptadas a su medio ambiente ecolégico y, por ende, la aparicion de
ciertos cambios en su patrimonio genético, capaces de alterar funciones vitales, pueden
ocasionar un desequilibrio en las interacciones génicas que resulta deletéreo.

Por otra parte, las nuevas variedades genotipicas que no han participado en la
formacion de cigotos asi como las que no se manifiestan como nuevas variedades
fenotipicas, permanecen en forma oculta o silenciosa. De esa manera, escapan de la
seleccion natural y logran fijarse en el patrimonio genético de la poblacion, en forma
temporal o a largo plazo, por lo tanto, contribuyen con su variabilidad fenotipica en una
forma lenta o tardia.

Las variedades genotipicas de origen adaptativo, al no ser heredables, participan
momentaneamente en la variabilidad fenotipica de la poblacion.
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V. AUTOEVALUACION

La presente seccion tiene como proposito ofrecerle al estudiante la oportunidad de evaluar
su comprension y el aprendizaje de los conceptos béasicos relacionados con las leyes
fundamentales que rigen los fendmenos de la herencia bioldgica y los factores que influyen
sobre los mismos. En tal sentido, se proponen una serie de preguntas para responder y
ademas un conjunto de problemas ilustrativos cuyos resultados se incluyen al final de la
seccién. En este ultimo caso, se pretende que el estudiante ejercite sobre los siguientes
aspectos:

i. La formulacion de los postulados mendelianos basados en la ocurrencia de sucesos
aleatorios durante los fendmenos de la herencia, ii. El manejo adecuado de la terminologia
genética, iii. EI papel de la célula, los cromosomas y los genes en la continuidad de la
informacion genética durante la reproduccion sexual de los organismos diploides dentro de
una poblacion, iv. La distincion entre alelos y genes no alelomorfos, su representacion
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alfabética y las interacciones génicas que se establecen en la manifestacion fenotipica de
los caracteres biologicos, v. La diagramacion de cruces geneéticos sencillos para
interpretar los fendmenos de la herencia, vi. ElI manejo de los indices numericos y su
utilizacion en el calculo de las distribuciones fenotipica y genotipica en las generaciones
filiales, vii. La aplicacién del cuadro de Punnett para representar, en forma rapida y
sencilla, los fendmenos aleatorios que ocurren durante la fecundacion y hacer
predicciones probabiliticas elementales, viii. La distincion entre los patrones hereditarios
mendelianos y no mendelianos, mediante ejemplos ilustrativos sencillos, y establecer
comparaciones.

V.1 PREGUNTAS PROPUESTAS

1.- ¢Cuéles caracteres bioldgicos selecciond Mendel para realizar sus estudios sobre la
herencia bioldgica?.

2.- ;Cuél es la diferencia entre caracter biologico y caracteristica contrastante?.
3.- ¢En qué consisten las técnicas de hibridacion?.

4.- ¢Por qué Mendel utilizé variedades raza pura como parentales para realizar sus
expermientos de hibridacion?. ;Cémo obtuvo dichas variedades?.

5.- ¢Cudles indices matematicos utilizd para calcular las relaciones numéricas en la
descendencia filial?. Defina cada uno de ellos.

6. ¢Cuales resultados experimentales le permitieron a Mendel postular los dos primeros
principios de la herencia: dominancia y recesividad?

7.- {Como se diferencian las variedades raza pura de las variedades hibridas, con respecto
las relaciones numéricas observadas en la descendencia F;?.

8.- ¢Cuales observaciones experimentales le permitieron a Mendel asumir la participacion
de unidades particuladas que llamo factores hereditarios?.

9.- ¢Qué asumi6é Mendel cuando se basé en la teoria de las probabilidades para hacer
predicciones numeéricas en la descendencia filial?.

10.- ¢Cuales observaciones experimentales le permitieron a Mendel postular el principio
de segregacion independiente?. ;Qué postula dicho principio mendeliano?.

11.- ;Cuales observaciones experimentales le permitieron a Mendel postular el principio
de transmision independiente?. ; Qué postula dicho principio mendeliano?.
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12.- ¢Cuales observaciones experimentales le permiteron a Mendel postular el principio de
pureza y constancia de los factores hereditarios?. ¢Qué postula dicho principio
mendeliano?.

13.- ¢Cual papel jugé el Mendelismo sobre el conocimientos de los fenémenos de la
herencia biol6gica?. Mencione dos estrategias metodolégicas que llevaron al
reconocimiento de Mendel como el primer investigador de su época en postular la
participacion de leyes o principios que rigen los fenémenos de la herencia. Mencione al
menos cuatro razones que pudieron haber influenciado sobre la falta de interés mostrado
por los investigadores de la época, hacia el trabajo publicado por Mendel.

14.- ;Cual es el papel de la célula, los cromosomas y los genes en los fendmenos de la
herencia bioldgica?.

15.- ¢Cuando se dice que dos 0 mas genes son alelos o alelomorfos?.
16.- ¢ Cuando se dice que dos 0 méas genes no son alelomorfos?.
17.- ¢Cuando se dice que dos o0 mas genes no alelomorfos estan ligados?.

18.- ¢En qué consiste el cuadro de Punnett y cual es su utilidad en los estudios de la
herencia bioldgica?.

19.- (Cuéantos y cudles tipos de gametos, genéticamente distintos, se espera sean
producidos por individuos monohibridos y dihibridos, respectivamente?. ;Por qué hay
mayor variedad de gametos en los individuos dihibridos?.

20.- ;Como se denomina el cruce genético que debe realizarse para conocer la
constitucién genética de un individuo de fenotipo dominante para un carécter dado?, ¢ Cuél
es la proporcion fenotipica esperada en la descendencia F;, en el caso de resultar
homocigoto o heterocigoto, respectivamente?.

21.- Enuncie las condiciones que se cumplen en los caracteres bioldgicos mendelianos.

22.- Enuncie los factores que establecen las diferencias entre los patrones hereditarios
mendelianos y no mendelianos en organismos diploides.

23.- Enuncie cuatro tipos de interacciones génicas donde no se cumplen las predicciones
mendelianas para cruces monohibridos. ;Cuéles factores son responsables en cada caso
particular?.

24.- Enuncie dos situaciones donde no se cumplen las predicciones mendelianas para
cruces dihibridos. ¢Cuales factores son responsables en cada caso particular?.
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25.- ¢Cudles principios mendelianos se cumplen en los patrones hereditarios no
mendelianos monohibridos y en los dihibridos, ilustrados en el presente texto?. ;Cuéles
resultados experimentales permite inferirlo?.

26.- ¢Cuales son los dos mecanismos naturales responsables de la variabilidad fenotipica
en las poblaciones?. ¢Cuales son las causas que los originan?.

27.- Enuncie cuatro factores que participan disminuyendo la frecuencia de mutaciones
espontaneas?.

28.- ¢(De queé manera las mutaciones y la recombinacion genética participan en la
variabilidad heredable de una poblacién?. Una disminucion drastica en la frecuencia de
mutacion, ¢como pudiese influir sobre la variabilidad mediada por la recombinacion
genética®?.

29.- ¢Cuales argumentos experimentales permiten inferir que una nueva variedad
fenotipica se origin6 por mutacion y no asi mediante recombinante genética, dentro de una
poblacion en particular?.

V.2 PROBLEMAS PARA RESOLVER

1.- Mendel observé que, en guisante de jardin Pisum sativum, el tallo alto es dominante
sobre el enano. Representemos con las letras T y t a los alelos dominante y recesivo,
respectivamente. Suponga que se realizaron los siguientes cruces genéticos:

I Ttxtt
. TT x Tt
. Ttx Tt
iv. ttxtt

Para cada caso en particular, diagrame los cruces genéticos hasta la generaciéon F; y
responda lo siguiente:

a) ¢Cudl es el fenotipo probable de los parentales?,

b) ¢Cual es el genotipo probable de los gametos que producira cada parental y su
proporcion?,

c) ¢Cudles son las proporciones fenotipica y genotipica probables?.

2.- En los conejos la longitud del pelaje se comporta como un cardcter mendeliano.
Representemos con la letra mayuscula L al alelo responsable del pelaje corto y con la
minuscula | al del pelaje largo. Segun esa informacion:

a) ¢Cual de los fenotipos alternativos es dominante?.

b) ¢Cual es la constitucidn genética, con respecto a los alelos alternativos, para cada uno
de los siguientes genotipos: homocigoto dominante, homocigoto recesivo y heterocigoto?.
c) ¢Cuél es el fenotipo probable de los individuos que presentan cada uno de los genotipos
antes referidos?.
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d) ¢Cuales son los genotipos probables de los gametos que producira cada individuo y su
proporcion?.

3.- Mendel observé que, en el guisante de jardin Pisum sativum, el color amarillo de los

cotiledones es dominante sobre el verde. a) ¢Cudl fue el carécter bioldgico que analizé y

cuales son los fenotipos alternativos?. Utilice la letra mayuscula A para representar al gen

responsable de dicho carécter y considere el cruce entre parentales amarillos x verdes,

ambos de genotipo homocigoto. Diagrame los cruces genéticos hasta la generacion F2 y

responda lo siguiente:

b) ¢Cudl es el genotipo probable de los parentales, respecto al caracter considerado?,

b) ¢Cual es la proporcion genotipica esperada para los gametos, en cada generacion
filial?,

d) ¢Cual es la prediccion mendeliana para las proporciones genotipicas y fenotipicas en

las generaciones F1y F,?,

e) ¢Cual es el porcentaje esperado para los fenotipos de la F,?,

f) ¢Como se llama el tipo de cruce genético utilizado?.

4.- Cuando parentales homocigotos ovejas hembras de lana negra son cruzados con
machos de lana blanca, todos los descendientes F; son blancos. Cuando esos descendientes
fueron cruzados al azar, se obtuvo una descendencia F, con la proporcion fenotipica 3
blancos: 1 negro. Segln esa informacion:

a) ¢Cual es el caracter bioldgico que se esta considerando?,

b) ¢Cuéles son los fenotipos alternativos y cuél de ellos es dominante?,

Diagrame el cruce genético indicado y responsa:

c) ¢Cual es el genotipo probable de los distintos fenotipos observados?,

d) ¢Cuadl es el porcentaje genotipico y fenotipico en la F,?,

e) ¢Cuales principios mendelianos se estdn cumpliendo?.

5.- Mendel observd que, en el guisante de jardin Pisum sativum, las flores axiales son

determinadas por un alelo dominante y las terminales por el recesivo. Diagrame un cruce

entre dos plantas heterocigotas de flores axiales y suponga que se obtuvo una

descendencia F; integrada por 200 plantas, de las cuales 150 son de flores axiales,

responda:

a) ¢Cual es el genotipo probable de los parentales?,

a) ¢Cuales son las frecuencias absoluta vy relativa que corresponden al fenotipo de
flores terminales?,

b) ¢Cual es la proporcién fenotipica observada?,

c) ¢Cual esla proporcién genotipica probable?,

d) ¢Cual es la prediccién mendeliana para los genotipos y fenotipos de la descendencia
Fio,

f) ¢Como se llama el tipo de cruce indicado y cual es su utilidad?.

6.- Mendel observo que, en el guisante de jardin Pisum sativum, el color gris de las
semillas es dominante sobre el blanco. Suponga que se realizaron diferentes cruces entre
parentales de fenotipo conocido y los valores absolutos obtenidos en la descendencia filial
F, fueron los siguientes:
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PARENTALES DESCENDENCIA F;

Gris Blanco
i. Gris x Blanco 82 78
ii. Gris x Gris 118 39
iii. Blanco x Blanco 0 50
iv. Gris x Blanco 74 0
v. Gris x Gris 90 0

Utilice la letra G para identificar al gen responsable del color gris. Diagrame cada cruce
genético separadamente y responda lo siguiente:

a) ¢Cual es la proporcién fenotipica?,

b) ¢Cudl es la frecuencia relativa de cada fenotipo?,

c) ¢Cual es el genotipo probable de cada progenitor y de los descendientes F;?.

7.- En varios cruces realizados entre cobayos negros del mismo genotipo, se obtuvieron 27
negros y 9 blancos en la generacién F;. Diagrame dicho cruce y responda lo siguiente:
a) ¢Cudl es la proporcién fenotipica observada?,

b) ¢Cuél es el fenotipo dominante?,

c) ¢Cual es el genotipo probable de los parentales participantes?,

d) ¢(Cudl es el genotipo probable de los gametos producidos por cada parental y su
proporcion genotipica?,

e) ¢Cual es la proporcidn genotipica probable en la F,?,

f) ¢Cudles son las frecuencias genotipicas probables, absoluta y relativa, para los
descendientes heterocigotos de la F;?. ¢Cual principio mendeliano debe asumirse para
realizar ese calculo?.

8.- En el humano, el l6bulo saliente de la oreja es un fenotipo de dominancia completa
sobre el 16bulo totalmente unido a la cara. Suponga que entre varias parejas de fenotipo
dominante x recesivo, se obtuvieron 250 descendientes F; y el 50% present6 el fenotipo
dominante. Diagrame ese mismo cruce y responda lo siguiente:

a) ¢Cuales son las frecuencias absoluta y relativa para cada fenotipo?,

b) ¢Cudl es la proporcion fenotipica en la descendencia F1?,

c) ¢Cual es el genotipo probable de los parentales y descendientes F1?,

d) ¢Cual es la proporcion genotipica probable en esa misma descendencia ?,

e)¢Cual es la probabilidad combinada de que en otro cruce igual a éste aparezcan
descendientes F; homocigotos, heterocigotos o cualquiera de ellos?.

9.- En el pollo, la aparicion de plumas sedosas esta determinada por un alelo recesivo con
respecto al de dominancia completa que determina las plumas normales. Suponga que al
realizar varios cruces entre parentales de genotipo heterocigoto se obtuvieron 96
descendientes F;. Diagrame ese mismo cruce Yy responda lo siguiente:

a) ¢Cual es la constitucion genética probable de los parentales?,

b) ¢Cual es la prediccion mendeliana para las proporciones genotipica y fenotipica de la
generacion F1?,
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c) ¢Cual es la probabilidad combinada de que en otro cruce igual a este aparezcan
descendientes con el fenotipo dominante?,

d) ¢Cual tipo de cruce debe realizarse para inferir el genotipo de los descendientes
anteriores?.

10.- En el humano, la determinacion del sexo es del tipo XX (hembra) y XY (vardn).
El daltonismo es un fenotipo recesivo-enfermo respecto al normal-sano de dominancia
completa y esta determinado por un alelo ligado al cromosoma X ( X"). Suponga que
con varias parejas sanas se obtuvieron 36 descendientes F; y todas las nifias fueron
sanas, pero el 50% de los nifios resultd dalténico. Diagrame un cruce como ese y responda
lo siguiente:

a) ¢Cual es el genotipo probable de cada parental?,

b) ¢Cual es la proporcidn fenotipica probable, indicando el sexo?,

c) ¢Cual es la proporcién genotipica probable?,

d) ¢Cudl es la frecuencia relativa y el porcentaje de nifias sanas-portadoras dentro de la
descendencia F1?,

e) ¢Cudl es la probabilidad combinada de que en otro cruce igual a éste aparezca un nifio
daltonico en la descendencia F1?,

f) ¢Cuéles principios mendelianos se cumplen y cuales no?,

g) ¢Como se explica que en esos cruces aparecieron nifios dalténicos y todas las nifias
fueron sanas?.

11.- La forma del rdbano puede ser alargada, ovalada o redonda. Represente con la letra
mayuscula L al alelo de dominancia incompleta para la forma alargada respecto a la
redonda. Segun esa informacion:

a) ¢Cual genotipo le corresponde a cada fenotipo alternativo?,

b) Diagrame un cruce que permita obtener descendientes F; de los tres fenotipos
alternativos. ¢Cuales son las proporciones fenotipica y genotipica esperadas en la F; y
compare con las predicciones mendelianas?,

c) Diagrame un cruce que sélo permita obtener descendientes con rabanos ovalados. ¢Cual
es la probabilidad combinada de que aparezcan descendientes heterocigotos en la Fp,
cuando los F; se cruzan al azar?,

d) ¢Cual de los tres fenotipos alternativos puede ser el mas comdn dentro de una poblacion
en particular y por qué?.

12.- En la determinacién del sistema sanguineo humano ABO participan tres alelos
alternativos, dos de ellos son codominantes (1, 1®) 'y uno recesivo (i ). Suponga que en
el matrimonio de una mujer del grupo A con un hombre grupo B se obtuvieron
descendientes F; del grupo O. Diagrame el cruce indicado y responda lo siguiente:

a) ¢Cual es el genotipo probable de los parentales y la descendencia Fi,

b) ¢Cuéles son las proporciones fenotipica y genotipica probables en la descendencia F;?,
c) ¢Cuantos y cudles fenotipos alternativos representan a este caracter biolégico?,

d) Comente las diferencias y semejanzas con respecto a los caracteres mendelianos.

e) ¢Cual es la probabilidad de que un individuo del grupo AB produzca gametos con el
alelo recesivo i ?.
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13.- En el humano, se admite que la piel manchada es dominante sobre la no manchada y
los individuos homocigotos recesivos presentan el alelo s. El cabello lanoso es dominante
sobre el no lanoso y los individuos homocigotos recesivos presentan el alelo w. Los
genes no alelomorfos s y w son de herencia independientemente. Suponga que un
hombre heterocigoto para la piel manchada y de cabello no lanoso se apared con una
mujer de piel no manchada y heterocigota para el cabello lanoso y se obtuvo una
descendencia F;. Diagrame dicho cruce y responda lo siguiente:

a) ¢Cudl es el genotipo probable de cada parental?,

b) ¢Como se llama este tipo de cruce?,

c) ¢Cudl es la proporcion genotipica probable para los gametos producidos por cada
parental?,

d) ¢Cuél es la probabilidad de que un parental produzca gametos rb?,

e) Suponga que con varias parejas similares a las de éste problema se obtuvieron 280
descendientes F;. ¢Cual es la frecuencia relativa probable para los que presentan el
genotipo doble homocigoto recesivo y cual es el valor porcentual?. ¢Cuéles principios
mendelianos deben asumirse para realizar ese calculo?.

14.- En el conejillo de indias, el alelo R es responsable del pelaje risado y el r del liso. El
alelo B es responsable del pelaje negro y el b del blanco. R y B son genes no alelomorfos
de herencia independiente. Segun esa informacion, responda lo siguiente:

a) ¢Cuales son los caracteres bioldgicos que se estan sefialando y cudles los fenotipos
alternativos que los representan?.

Suponga que se realiz6 un cruce dihibrido entre parentales doblehomocigoto dominante x
doble homocigoto recesivo. Diagrame dicho cruce considerando hasta la generacion F, y
responda lo siguiente:

b) ¢Cudl es el fenotipo probable de los parentales y de los descendientes F?,

c) ¢Cual es el genotipo probable de los gametos producidos por esos descendientes y cuél
su proporcion?,

d) ¢Cudles son las distintas combinaciones genotipicas probables en la F,, indicando el
fenotipo probable de cada una de ellas?,

e) ¢Cual son las proporciones genotipica y fenotipica probablesen la F,?,

f) Suponga que en varios cruces entre parentales dihibridos se obtuvieron 32
descendientes Fi. ¢(Cudl es la frecuencia relativa probable de los descendientes que
presentan las combinaciones fenotipicas dominantes para los dos caracteres bioldgicos?.
¢Cudles principios mendelianos deben asumirse para realizar ese calculo?.

V.3 RESPUESTAS A LOS PROBLEMAS

1.i. a) altoxenano,b) 1 T:1t y todost: 1, 1 alto heterocigoto : 1 enano homocigoto
recesivo; ii. a) alto x alto, b)todos Ty 1T:1t, c) Todos altos, 1 heterocigoto Tt: 1
homocigoto dominante TT ; iii. a) altox alto, b) 1 T:1t c¢) 3 altos: 1 enano,
1 homocigoto dominante : 2 heterocigoto : 1 homocigoto recesivo; iv. a) enanos X
enanos, b) todos t, c¢) todos enanos homocigoto recesivo.
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2.a) pelajecorto; b) LL, Il, LI ; c) pelajes corto, largo y corto ; d) todos L, todos |
y 1L: 11

3.b) AAxaa ; ¢) 1 A:1A y la:la ; d) Fi: todas amarillas heterocigotas y
Fo: 3 amarillas: 1verde y 3 A :laa ; e) 75% amarillosy 25 % verdes ;
f) monohibrido.

4. c) blanco B_ y negro bb ; d) 25% blanco homocigoto dominante, 50% blanco
heterocigoto y 25% negro homocigoto recesivo.

5. a) Aa x Aa; b) Fa=50 y Fr=50/200 =0,25; c) 3 axiales: 1 terminal ;
d) 3A_:laa; e) 3 axialesA_:1 terninal aa.

6. i. a) 1gris: 1 blanco, b) 82/160 y 78/160, ¢) Ggxgg, Gg vy 9g;
ii. a) 3 gris: 1 blanco, b) 118/157 y 39/157, ¢) Gg x Gg, G_ vy g9;
iii. a) todos blancos, b) 50/50 blanco, c) todos gg; iv. a)todos grises, b) 74/74,
c) GG x gg, Gg; v. a) Todos grises, b) 90/90 ; c) GG x GG, todos GG.

7.a) 3:1;b)negro ;c) NnxNn, N_ y nn;d) IN:1n ;e INN:2Nn:
1nn ; )Fa=9NN, 18Nn y 9nn, Fr= 9NN/36, 18 Nn/36 y 9 nn/36, el
principio de segregacion independiente de los alelos Ny n.

8. a) Fa =125 saliente y 125 unida , Fr = 125/250 saliente y 125/250 unida ; b) 1 : 1 ;
c) Ssxss, Ss y ss; d) 1 heterocigoto Ss : 1 homocigoto recesivo Ss ;
e) 2/4 + 2/4 =1.

9. a) Nn x Nn ; b) 3normales: 1sedosa, INN:2Nn:1nn ; c) 3/4 ; d) cruce de
prueba.

10. a) XV X" x XNY ; b) 2nifias sanas: 1 nifio sano : 1 nifio dalténico ;
c) 1XVXMN:i1 xMX":1 XNY:1X"Y ;d) Fa=9, 25%, e) 1/4.

11. a) alargada = homocigoto dominante LL, ovalada = heterocigoto LI y redonda =
homocigoto recesivo Il ; b) LI x LI , 1 alargada : 2 ovalada : 1 redonda, 1
homocigoto dominante : 2 heterocigoto : 1 homocigoto recesivo; ¢) LL x I, 2/4.

2. 0a) Pix 1B, 11, 1%, 1% y ii; b)1AB:1A:1B:10, 11%°®:
%: 1 1% : 1ii;c)4; e O

13. a) Ssww x ssWw ; b) dihibrido ; ¢) 1Sw:1sw y 1 sW:sw ; d) 1/4;
e) 70/280y 25% , la segregacion independiente de los alelos Sy s, Wy w, la
transmision independiente de los genes no alelomorfos Sy W .

14. b) RRBB x rrbb, risado-negro x liso-blanco, risado-negro ; ¢) 1 RBb : 1 Rb:
1rB : 1rb, d) risado- negro RRBB , risado-negro RRBb , risado-negro RrBB ,
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risado-negro RrBb, risado-negro RRbB , risado-blanco RRbb , risado-negro RrbB ,
Rrbb risado-blanco, risado-negro rRBB , liso-negro rrBB , liso-negro rrBb ,
risado-negro rRbB,  risado-blanco rRbb, liso-negro rrbB, liso blanco rrbb ; e)
9 risado-negro R_B_ : 3 risado-blanco R_bb : 3 liso-negro rrB_ : 1 liso-blanco
rrbb ; f) 18, segregacion independiente de los alelos Ry r , B y b, transmision
independiente de los genes no alelomorfos Ry B.
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VIl. INDICE ALFABETICO

ADN,
Alelos,
Alelismo multiple,
Alternativos,
Codominantes,
Defectivos
Interacciones génicas,
Isoalelos,
Letales,
Mutantes,
Naturales o silvestres,
Nuevos alelos,
Perjudicial,
Pseudosalvaje,
Salvajes o naturales,
Segregacion independiente,
Autofecundacion,
Autopolinizacion,

Bioética
Biologia

Dogma Central de la Biologia Molecular

Molecular

Caracter bioldgico,
Cualitativos,
Cuantitativos,
Especificos,
Foraneo
Heredables,
Mendelianos,
Monofactoriales,
Multifactoriales,
No mendelianos,
Somaticos,
Unitarios
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Caracteristica bioldgica,
Contrastante,
Dominante,

Recesiva,

Cariotipo,

Célula,

Alternancia de generaciones,
Germinal,

Reproduccion sexual,
Sexuales o reproductoras,
Somatica,

Centrémero,

Clonacion
De organismos
Molecular

Codominancia

Constitucién cromosomica,

Cromatidas,

Hermanas,
No hermanas,
Recombinantes,

Cromosomas
Autosomas,
Continuidad,
Disyuncion meidtica,
Entrecruzados,
Intercambio reciproco,
Homologos,

No homologos,
Parentales,
Recombinantes,
Sexuales,
Sinapsis,

Cruce
Genético,
Genético artificial
Genético controlado,
De prueba,
Dihibrido,
Monohibrido,
Nomenclatura,
Parental,
Reciproco,

Cuadro de Punnett,

Diploide,
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Division celular
Meidtica,
Mitética,

Doble
Dominante,
Heterocigoto,

Dominancia

Completa o simple/ recesividad,

Incompleta/ recesividad,
Dotacién cromosomica,

Entrecruzamiento citoldgico,
Estambres,
Evento
Mutacional
Factores o unidades hereditarias,
Dominantes,
Pureza y constancia,
Recesivos,
Fecundacion cruzada,
Fenémenos aleatorios,
Fenotipo
Alternativos,
Contrastantes,
Representativo,
Representativo no heredable,
Frecuencia
Absoluta,
Relativa,

Gametos

Constitucion cromosomica,

Homogamético,

Heterogamético,

Recombinantes,
Gametogénesis,
Generacion filial

Diploide,

Haploide,

Primera,

Segunda,

Tercera,
Gen

-una enzima

-una cadena polipeptidica
Genes
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Alelomorfos,
Continuidad,
Estructurales,
Independientes,
Informacion genética,
Ligados,
Mutaciones génicas,
No alelomorfos,
No alelomorfos independientes,
Pureza y constancia,
Suplementarios o poligenes,
Transmision independiente,
Genética
Molecular
Genoma,
Genotipo,
Heterocigoto
Homocigoto
Dobleheterocigoto
Doblehomocigoto

Nuclear,
Grupo de ligamiento,

Haploide,

Hemicigota,

Herencia,
Cuantitativa,
De la sangre
Independiente
Mendeliana,
Monofactorial,
Multifactorial,
Particulada

Teorfa cromosémica de la herencia

Tipos,
Hermafrodita,
Heterocigoto,
Hibridos,
Homocigosis,
Homocigoto,

Dominante,
Recesivo,

Indice numérico
Individuos
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Mutantes,

Recombinantes,
Informacion genética

Dafios transitorios,

Material hereditario,
Intercambio reciproco
Interacciones génicas,

Alelismo,

Codominancia,

Dominancia completa o simple y recesividad,

Dominancia incompleta,

Fenotipos representativos,

Genes suplementarios,

Interalélica

Intergénica

Letalidad,

Leyes de Mendel,

Ligamiento
Grupo de,

Linea celular,

Loci,

Locus,

Manipulaciones genéticas
Material genético,
Mecanismo de reparacion,
Medio ambiente

Ecoldgico,
Mendelismo,
Método

Algebraico,

Cuadro de Punnett,

Estadistico,

Regla de la multiplicacion,

Regla de la suma,
Mutacion

Aberraciones cromosomicas y gendmicas,

Adquirida,

Adquirida heredable,

Aneuploidia,

Causas,

Clasificacion,

Cromosomal

Espontaneas,

Euploidia,
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Eventos mutacionales,

Eventos mutacionales transitorios,
Frecuencia y velocidad,

Fuente de variabilidad fenotipica,
Fuente de variabilidad genética,
Fuente primaria de variabilidad genotipica,
Génicas,

Genéticamente reversible,
Gendmica,

Heredada,

Individuos mutantes,

Inducida,

Mutagénesis,

Mutagenos,

Neutras,

Pleiotropia,

Postcigoticas,

Puntuales,

Recesiva,

Seleccién natural,

Ovulos,

Patrimonio genético,

Patron hereditario,
Alelismo,
Codominancia,
Cuadrado de Punnet,
Dominancia completa o simple,
Dominancia incompleta y recesividad,
Factores involucrados,
Letalidad,
Ligamiento,
Mendeliano,
No mendeliano,
Relaciones numeéricas,

Pistilo,

Polen,

Polinizacion
Controlada
Cruzada,

Porcentaje relativo,

Portador,

Postcigotico

Postnatal

Potencial genético



Predicciones estadisticas,
Prenatal
Principio
De segregacion independiente,
De transmision independiente,
Mendeliano
Probabilidad
Combinada
Individual
Proporcion,
Genotipica,
Genotipica mendeliana
Fenotipica,
Fenotipica mendeliana
Relativa,
Quiasma,

Raza pura,

Recesividad,

Recombinacion genética
Contribucidn en la variabilidad fenotipica,
Cromosomas recombinantes,
Fuente de variabilidad genotipica,
Gametos recombinantes,
Individuos recombinantes,
Intercambio reciproco,
Intragénica,

Sustitutiva

Reproduccion,
Sexual,

Retrocruce,

Segregacion independiente,
Seleccidn natural
Serie de alelos maltiples,
Suceso
Aleatorio
Excluyente
No se excluye
Técnicas de hibridacion,
Tétrada,
Transgénesis
Transmisién independiente,
Triple,
Dominante,
Heterocigoto,
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Homocigoto,

Variabilidad
Fenotipica,
Genotipica,
Variaciones
Fenotipicas,
Genotipicas,
Variedades
Adaptativas,
Adquirida
Congénita
Contribucidn con la variabilidad fenotipica
De origen genético,
Destino
Fenotipicas,
Fenotipicas mutantes,
Fenotipicas recombinantes,
Genotipicas,
Genotipicas mutantes,
Genotipicas recombinantes,
Hibridas,
Mutantes
Raza pura,
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Tabla 1.1 Resultados obtenidos por Mendel en los cruces genéticos cuando analizo
cada caracter unitario separadamente

Cruce Fq Generacion F; Generacion F, Proporcion*
semilla lisa Todas lisas 5474 lisas 296:1
X rugosa 1850 rugosas

7324 total
cotiledén Todas amarillos 6022 amarillos 301:1
amarillo x 2001 verdes
verde 8023 total
cubierta gris Todas grises 705 grises 315:1
x blanca 224 blancas
929 total
vaina lisa x Todas lisas 882 lisas 295:1
hundida 229 hundidas
1181 total
vaina verde x Todas verdes 428 verdes 282:1
amarilla 152 amarillas
580 total
flor axial x Todas axiales 651 axial 3,14:1
terminal 207 terminales
858 total
planta alta x Todas altas 787 altas 2,841
enana 277 enanas
77




1064 total

* Proporcion relativa F,: Descendencia obtenida por autopolinizacién

(Biological Science, Molecules to man, 1963, pag. 338)

Figura 1.3 Esquema de un cruce genético entre parentales raza pura que difieren en
la forma de la semilla. Relaciones numéricas obtenidas por Mendel hasta la tercera

generacion filial

(raza pura)

Rugosa

(raza pura)

Polinizacion cruzada

Todas lisas (hibridos)

Autopolinizacion

p:
F]_ .
Fs: 1 lisas

(raza pura)

2 lisas
(hibridas)

l

1 rugosas

(raza pura)
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Autopolinizacion Autopolinizacion Autopolinizacion

=]

Fs: Todas lisas 3 lisas : 1 rugosas Todas rugosas

Figura 1.4 Esquema de la segregacion independiente en un cruce entre parentales raza
pura que difieren en el caracter unitario forma de la semilla. Se indican las relaciones
numericas obtenidas por Mendel hasta la tercera generacion.

P: Lisa X Rugosa

AA /aaN
Segregacion é é} @ @

Independiente

Polinizacion cruzada

Fi: Todas lisas
Aa (hibridos)

¥
Segregacion @ @ 1A: 1a

Independiente l
X
Combinacion
Al azar
Fo: 1 lisas : 2 lisas : 1 rugosas
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AA Aa aa

Autopolinizacion Autopolinizacion Autopolinizacion
v v
Fs: Todas lisas 3lisas 1 rugosa Todas rugosas
AA 1AA:2Aa aa aa
Porcentaje: 100% 75% 25% 100%

Figura 1.5 Esquema de la segregacion independiente en un retrocruce entre
descendientes y parentales que difieren en el caracter forma de la semilla. Se indican
las relaciones numeéricas obtenidas por Mendel

P: Lisas X Rugosas

v\
Segregacion @ @ @ @

Independiente

Polinizacién
cruzada
Todas lisas
Aa
@/ \@
Segregacion X
Independiente
1A : 1a l Retrocruce
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Combinacion
al azar
1Aa : 1Aa : laa: 1 aa
Fo: 1 lisa : 1 rugosa
Aa aa
Porcentaje: 50% 50%

Figura 1.6 Esquema de un cruce genético entre parentales raza pura que difieren en
los caracteres unitarios forma de la semilla'y color de los cotiledones. Se indican las
relaciones numericas obtenidas por Mendel hasta la segunda generacion filial

P: Lisa-amarilla X Rugosa-verde

Polinizacion cruzada

Fi: Todas lisa-amarilla (hibridos)

Autopolinizacién
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Fo: 9 lisa ; 3 rugosa : 3 lisa : 1 rugosa
amarilla amarilla verde verde

Figura 1.7 Esquema de la transmision independiente en un cruce entre parentales
raza pura que difieren en la forma de la semilla y el color de los cotiledones. Se
indican las relaciones numéricas obtenidas por Mendel hasta la segunda generacion
filial

P: Lisa-amarilla X Rugosa-verde

AABB aabb

Polinizacion cruzada

Fi: Todas lisa-amarilla (hibridos)

AaBb

Autopolinizacion
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F,: 9 lisa : 3 rugosa : 3 lisa : 1 rugosa
amarilla amarilla verde verde

9 AB_ 3 aaB_ 3 A bb 1 aabb

Figura 1.8 Esquema de la transmisién independiente en un retrocruce entre
descendientes y parentales que difieren en la forma de la semilla y el color de los

cotiledones. Se indican las relaciones numéricas obtenidas por Mendel

P: Lisas-amarillas X Rugosas-verdes
(2n) AABB aabb

ZANNPAAN
reraclcicickclolole

Independiente

Polinizacion cruzada

y

Fi: Todas lisas amarillas
AaBb

RN
Transmision

Independiente

Retrocruce
Combinaciones
al azar
Fo: 1 lisa : 1 rugosa 1 lisa -1 rugosa
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amarilla verde

AaBb aabb
| |

50% combinaciones parentales

Porcentaje:

verde amarilla

Aabb aaBb

50% nuevas combinaciones

Figura 2.1 Alternancia de generaciones diploide y haploide en la perpetuacion de los
cromosomas en organismos eucariotas superiores

Célula somatica

Diferenciacion sexual Célula germinal

D /_ 2n 2n
I Primera
v | divisio mitosis l
A
I celular célula
g 4n células
I 4n
0 Segunda
N meiosis
c células
E (1n)
L
U
L
A \ cigoto células sexuales
R (2n) Fusién de los gametos 0 gametos (1n)

parentales

2]

GENERACION DIPLOIDE

GENERACION HAPLOIDE

1 célula somética
(2n)

lmitosis

2 células
(2n)

1 célula germinal
(2n)

meiosis

4 células sexuales

(n)

mEiosis

M
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Figura 2.2 Esquema general sobre la formacion de gametos recombinantes y no

recombinantes, sefialando un solo par de cromosomas homologos

1 célula somatica (2n)

2 cromosomas homologos

duplicacion de los cromosomas

2 pares de crométidas hermanas (tétradas o bivalentes)

recombinacion sustitutiva,
1ra. division meidtica

2 cromosomas recombinantes : 2 cromosomas no recombinantes
reciprocos

<——2da. division meidtica ——

L

2 gametos con cromosomas . 2 gametos con cromosomas
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recombinantes reciprocos

(nuevas combinaciones reciprocas)

no recombhinantes

(parentales)

Figura 3.1 Aplicacion del cuadro de Punnett para cruces genéticos monohibridos y

dihibridos

1) Cruce monohibrido

Cuadro de Punnett:

Aa x Aa

Gametos (n) Y2 A Y% a
Y A Y, AA Y, Aa
% a Y, aA Y4 aa
F1 : Proporcion genotipica
Y, AA : % Aa : Y aa
2) Cruce dihibrido AaBb x AaBb
Cuadro de Punnett;
GAMETOS| Y AB Y, Ab Y, aB Y, ab
v, AB | Y6 AABB | Y16 AABD | Y/ AaBB | Y/15 AaBb
Yy Ab | Y6 AADB | Y15 AADD | Y15 AabB | Y15 Aabb
Y, aB Y6aABB |Y5aABb |'5aaBB | /15 aaBb
Yy ab | Y5aAbB | Y5 aAbb | YisaabB | Y15 aabb

F1: Proporcion genotipica:
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%6 A B_: 3hs A bb : % aaB _: s aabb

Tabla 2.2. Proporciones genotipicas y fenotipicas mendelianas en la descendencia F,
al cruzar parentales F; heterocigotos

I. CRUCES MONOHIBRIDOS:

Genotipica Fenotipica
2 heterocigoto Aa 3
1 homocigoto dominante AA parental
2:1=3A_ dominante
1 homocigoto recesivo aa 1
parental
recesivo

I1. CRUCES DIHIBRIDOS

Genotipica Fenotipica

4 dobleheterocigoto AaBB

2 heterocigoto-homocigoto dominante AaBB 9
2 homocigoto dominante-heterocigoto AABb parental
1 doble homocigoto dominante AABB dominante

4:2:2:1=9A B_

1 homocigoto recesivo-homocigoto dominante aaBB 3
2 homocigoto recesivo-heterocigoto aaBb combinacion
1:2 = 3aaB_ parental
1 homocigoto dominante-homocigoto recesivo AAbb 3
2 heterocigoto-homocigoto recesivo Aabb combinacion
1:2=3ADbb reciproca
1 doble homocigoto recesivo aabb 1
parental
recesivo
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Figura 3.3 Patron hereditario mendeliano monohibrido determinado por alelos
dominante/recesivo: Color del cuerpo y forma de las alas en la mosca Drosophila

melanogaster

P1(2n):
Fenotipo:
Genotipo:

Gametos
Tipo (n):

F1(2n):
Fenotipo:
Genotipo:

Combinaciones ¢

|

16

los gametos
parentales

F, (2n):

Proporcidn Fenotipica:

Color —alas

comunes X

e+ e+ vg+ vg+

2

Color ébano — alas vestigiales

eevgvg

‘
@3

Fecundacion
cruzada

Color- alas comunes

e+ evg+vg (Dihibrido)

Fecundacion

cruzada
GAM EﬂOS Ys AB Y, aB Y Ab Y4 ab
) eFVGT 1o TEFVGTVGT {16 €FETVGHAVY 16 EFEVGTVGT 116 PHevg+vg
al azaf entre
Y Ab 1/15 Aabb ! 16 Aabb ! 16 Aabb . 16 Aabb
v, Ab | Y AABH /15 AaBbl /16 AADH /15 Aabl
Y, Ab 1/16 AABD 1/16 aaBb 1/16 Aabb 1/16 aabb
9 comuin 3 comdn 3 ébano 1 ébano
comun vestigial comun vestigial
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Proporcion genotipica: 9 e+ vg+ : 3 e+ _vgvg : 3 eevg+t_ :1eevgvg
Tabla 2.1 Comparacion de los resultados obtenidos por diferentes investigadores en
el guisante Pisum sativum, analizando la transmision independiente en cruces
genéticos entre parentales que difieren en el color y la forma de la semilla

Forma de la semilla Color de la semilla
Generacion  Observador Numero  NUmero Porcentaje  NUmero  Numero
Porcentaje
hibrida redondas rugosas rugosas amarillas verdes verdes
F, Mendel 5.474 1.850 25,2 6.022 2.001 24)9
Correns 1.394 453 24%
Tschermak 844 288 24,6 3.580 1.190 24,9
Bateson 10.793 3.542 24,8 11.903 3.903 24,7
Hurst 1.335 420 23,9 1.310 445 25|4
Lock 620 197 241 1.438 514 26,2
Fs Correns 1.012 344 255
Tschermak  2.087 661 24,0 3.000 959 242
Lock 769 259 25,2 3.082 1.008 24,6
Fa Correns 225 70 237
Lock 2.038 812 25,8 2.400 850 26,1
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Figura 3.2 Patron hereditario mendeliano monohibrido determinado por alelos
dominante/ recesivo: Granos de maiz almidonoso y céreo

P (2n):
Fenotipo

Genotipo

Gametos
Tipo :

F1 (2n):
Fenotipo

Genotipo

Fusion al azar
entre los gametos
Parentales

F, (2n):

Proporciones:
Fenotipica

Genotipica

Almidonoso

AA

X

Céreo

aa

ONONNORO,

Fecundacion

Todos Almidonosos

Aa

Fecundacion

dominante

GAMETOS| X A | %L a
% A Yo AA | Y2 Aa
Y% a Yo aA Y aa
3 almidonosos 1 céreo
1AA 2 Aa 1 aa
homocigoto : heterocigoto homoc_igoto
recesivo
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Figura 3.4 Patron hereditario monohibrido determinado por alelos de dominancia

incompleta/recesivo: Color de la flor en la planta boca de dragon

P (2n): Flores rojas X Flores blancas

Genotipo RR rr

Gametos tipo (n)
® &® OO

Fecundacion

F1 (2n):
Fenotipo: Todas flores Rosadas
Genotipo: Rr

Fecundacion

Combinaciones

al azar entre GAMETO§ % R Yaor

los gametos

parentales % R Y4 RR | Y4 Rr
Yaor Y4 rR Ya rr

F, (2n):

Proporciones :

Fenotipica 1rojo : 2rosado 1 blanco
Genotipica 1RR : 2 Rr : 1rr
homocigoto : heterocigoto : homocigoto
Fenotipica mendeliana 3 Rojas : 1 Blanca
Genotipica mendeliana 1 homocigoto : 2 heterocigoto: 1 homocigoto
dominante recesivo
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Figura 3.5 Patron hereditario monohibrido determinado por alelos codominantes:
Grupo sanguineo MN en el humano

P (2n):
Genotipo

Gametos tipo

(n)

F1(2n):

Gametos tipo

Fusion al azar
entre los gametos
parentales

F, (2n):
Proporciones:
Fenotipica
Genotipica

Fenotipica mendeliana
Genotipica mendeliana

Grupo M X Grupo N

LM M LN N

© O OO0

Fecundacion

Todos grupo MN (100%)

LML

O ©

l Fecundacion

GAMETOS | ¥ LM y, LN
Y M v, LM LM v LM LY
v LN v LN LM | v LN LY
1 Grupo M 2 Grupo MN : 1 Grupo N
1 MM 2 LMY 1 LV

(homocigoto) : (heterocigoto) : (homocigoto)

3 dominantes 1 recesivo
1 homocigoto : 2 heterocigoto 1 homocigoto
Dominante recesivo
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Figura 3.6

Patron  hereditario monohibrido  determinado por alelos

codominante/recesivo, en cruces entre parentales heterocigotos de diferente fenotipo:
Grupo sanguineo ABO en el humano

P(2n):

Genotipo

Gametos tipo

(n)

Fusion al azar
entre los
gametos
parentales

F1 (2n):
Proporciones:

Grupo A X Grupo B

A B -
| Il

® O OO

Fecundacion

GAMETOS| % 1B Yy i
v A v, 1IM1B | v 1A
Yo j Y, i IB Yy i

Fenotipica 1GrupoAB : 1GrupoA : 1GrupoB : 1GrupoO

Genotipica A L LR T A TR N L TR O B
Heterocigoto Heterocigoto Heterocigoto Homocigoto

Genotipica mendeliana 2 Heterocigoto : 2 Homocigoto
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Figura 3.7 Patrén hereditario monohibrido determinado por alelos de dominancia
completa/recesivo letal, en cruces entre parentales heterocigotos de igual fenotipo:
Patas amputadas en la res

P (2n):
Fenotipo

Genotipo

Gametos tipo

(n)

Fusion al azar

entre los gametos

parentales

Fi1 (2n):

Normal X Normal

Aal Aal

Fecundacion

GAMETOS| % A Y% oa'
Yo A Ve AA Vs Aa’
(sano) (sano -
portador)
1 at Y, Aal v, ata'
(sano - ("amputada”
portador)

(En la descendencia adulta)

Proporciones:
Fenotipica

Genotipica

Fenotipica mendeliana

Genotipica mendeliana

Todos sanos ( 1 sano : 2 sanos portadores)
1 AA: 2 Aa'
3  sanos : 1 amputada

1 Homocigoto : 2 Heterocigoto : 1 Homocigoto
dominante recesivo
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Figura 4.1 Esquema que representa el efecto ejercido por un evento mutacional:
Mutacién génica por sustitucion (cambio de un nucleétido por otro) y su transmision
a las moléculas hijas

Secuencia hipotética

normal A-T
G-C
C-G
Evento
mutacional
A-G
G-C
C-G
Reparacion l/ l No reparacion
A-T A-G
G-C G-C
C-G C-G
I Replicacion
A-T A-T A-T C-G
G-C G-C G-C G-C
C-G C-G C-G C-G
100%  Normal 1 Normal : 1 Mutante

(A:T—> C:0G)

El evento mutacional hipotético ocasiono la sustitucion de T por G dentro de la secuencia
nucleotidica de un gen (estructura primaria). La no reparacion de este cambio estructural
transitorio antes de duplicarse el cromosoma portador, resulta en la aparicion de una
molécula de ADN mutante que lleva el par C: G en lugar del par original A : T.
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