
Repasando los cromosomas: Cariotipos



Repasando los cromosomas: Cariotipos



Locus-Loci

La ubicación física 
de un gen en un 
cromosoma se 
llama locus 
Varios locus se 
denominan loci 
(plural)



Cromosomas homólogos

Los cromosomas de organismos diploides se presentan en pares llamados 
homólogos. Los dos miembros de un par de homólogos llevan los mismos genes, 
situados en los mismos  locus



Alelos

Son los dos genes que 
codifican la misma 
característica y que están uno 
en cada par de homólogos



Las mutaciones dieron origen a los 
Alelos





Los dos alelos de un organismo
pueden ser iguales o diferentes



HOMOCIGOTA: Cuando los genes alelos de un par son idénticos 
 TT ojos oscuros (homocigota dominante) 
 tt ojos color claros (homocigota recesivo) 
HETEROCIGOTA: Cuando los genes alelos de un par son distintos    
Tt 
 T= ojos oscuros, t= ojos claros 
 Se visualiza con ojos oscuros



Alelos Dominantes y Recesivos



Dominancia



FENOTIPO: Es la apariencia registrada por nuestros sentidos 

GENOTIPO: Es la constitución genética real 

 Genotipo y Fenotipo



Factores Externos que pueden Influir en 
la Manifestación del Genotipo





UN POCO DE HISTORIA  
De Los Avances en el Conocimiento 

Genético



1866:  Gregor Mendel, considerado el padre de la genética, 
descubrió las leyes básicas de la herencia.

Mendel	cultivó	y	probó	cerca	de	
28	000	plantas	de	la	especie	
Pisum	sativum	(guisante).

Las	conclusiones	se	encuentran	descritas	en	
su	artículo	titulado	Experimentos	sobre	
hibridación	de	plantas	que	fue	leído	a	la	
Sociedad	de	Historia	Natural	de	Brünn	el	8	
de	febrero	y	el	8	de	marzo	de	1865	



1866:  Gregor Mendel, considerado el padre de la genética, 
descubrió las leyes básicas de la herencia.

Mendel	envió	su	trabajo	al	botánico	suizo	von	Nägeli	(una	de	las	
máximas	autoridades	de	la	época	en	el	campo	de	la	biología).		

El	quien	le	sugirió	que	realizara	su	serie	de	experimentos	en	varias	
especies	del	género	Hieracium.		

Mendel	no	pudo	replicar	sus	resultados,	ya	que	posteriormente	a	
su	muerte,	en	1903,	se	descubrió	que	en	Hieracium	se	producía	un	
tipo	especial	de	partenogénesis,	provocando	desviaciones	en	las	
proporciones	mendelianas	esperadas.		
De	su	experimento	con	Hieracium,	Mendel	posiblemente	llegó	a	
pensar	que	sus	leyes	solo	podían	ser	aplicadas	a	ciertos	tipos	de	
especies	y,	debido	a	esto,	se	apartó	de	la	ciencia	y	se	dedicó	a	la	
administración	del	monasterio	del	cuál	era	monje.



1869:  F. Míescher descubre la nucleína (ADN) en el núcleo 
de células animales. 



1905: William Bateson utiliza por primera vez la palabra 
"genética“ para designar "la ciencia dedicada al estudio 
de los fenómenos de la herencia y de la variación". .



1909: Wilhelm Johannsen introduce el término gen como 
expresión para los factores unitarios, que se ha demostrado 
que están en los gametos por los investigadores modernos 
del mendelismo".



1910:  Thomas Hunt Morgan demuestra que los 
genes residen en los cromosomas

Premio Nobel de Fisiología o Medicina en 
1933: “Los cromosomas son portadores de 
los genes”. 



1948: Edwar Lawrie Tatum y George Wells Beadle 
muestran que los genes codifican las proteínas 
(enzimas). 



1953: Watson y Francis Crick describieron la estructura en 
doble hélice de la molécula de ADN.



1962 Descubrimiento de las 
endonucleasas de restricción “Tijeras 

Moleculares”
Un enzima de restricción (o endonucleasa de restricción) es aquella que 
puede reconocer una secuencia característica de nucleótidos dentro de una 
molécula de ADN y cortar el ADN en ese punto en concreto

1978 Premio Nobel



ENZIMAS DE RESTRICCIÓN 
“TIJERAS MOLECULARES”

Las enzimas de restricción son proteínas cuya función es cortar las 
hebras de ADN. Se podría decir que son “tijeras moleculares” que 
cortan ADN. Lo hacen en forma específica. Esto significa que cada 
enzima reconoce un sitio particular del ADN, es decir que reconoce 
una secuencia particular de nucleótidos.


Las enzimas ligasas "pegan" el fragmento de ADN aislado dentro del 
ADN de otro organismo


Ambos tipos de enzimas son esenciales en las técnicas de ingeniería 
genética 




1966: Se descifra el código genético por los equipos de 
Marshall W. Nirenberg, Severo Ochoa, Har Gobind Khorana 
y Sydney Brenner. 



1972: Paul Berg construye en el laboratorio el primer ADN 
recombinante in Vitro. Genes de una especie son 
introducidos en otras especies y funcionan correctamente



1975: Se celebra la Conferencia de Asilomar (California) 
que propone pautas para la experimentación con ADN 
recombinante , y aprueba una moratoria de los 
experimentos con estas tecnologías. 



1982: Se consigue el primer animal (ratón) transgénico, 
insertando el gen de la hormona del crecimiento de la rata 
en óvulos de ratona fecundados. 



1982: La empresa Lilly produce insulina Humana 
utilizando técnicas de ADN recombinante. 



1983: Kary Mullis describe su método de la reacción en 
cadena de la polimerasa (PCR), que permite replicar 
(copiar) genes específicos con gran rapidez.



PCR



1983: Creación de las primeras plantas transgénicas. 



1983: Creación de las primeras plantas transgénicas. 



La soja tolerante a glifosato se obtuvo por inserción 
de un gen bacteriano en el genoma de la planta       .

El producto comercial cuyo principio activo es el 
glifosato (Roundup) contiene además una serie de 
coadyuvantes que aumentan notablemente su 
toxicidad, fundamentalmente el surfactante poea 
(polioxietil amina) cuya toxicidad aguda es 3 a 5 veces 
mayor que la del glifosato.



El uso intensivo de glifosato ya ha provocado el surgimiento de 
muchísimas malezas resistentes al glifosato.: mas de 10 spp. 

Monsanto  a  través  de  su  vicepresidente  admitió  este  hecho  y 
propuso una  solución:  reemplazar  a  toda  la  soja  resistente  al 
glifosato por una nueva soja resistente a un nuevo herbicida: el 
dicamba —de hecho aún más tóxico que el glifosato.

Además se utilizarán otros herbicidas y agrotóxicos para controlar 
malezas y plagas del monocultivo de soja ya que la siembra directa 
requiere de la aplicación de otros herbicidas antes de la siembra de 
la soja: entre 20 y 25 millones de litros de 2-4-D, otros seis millones 
de litros de atrazina y unos seis millones de litros de endosulfán.



En Argentina en el 2010, se sembraron 18 millones de hectáreas 
de soja transgénica bajo la técnica de siembra directa.  más del 50% 
de la superficie agrícola del país.

Ese año se aplicaron más de 200 millones de litros de glifosato 
sobre toda la superficie cultivada con soja en Argentina mientras 
en el año 1996 se utilizaban 13  
millones de litros

Cada cosecha extrae miles de toneladas de nutrientes de nuestro 
suelo que se exportan. Ejemplo podemos citar que cada año se 
van con la soja un millón de toneladas de nitrógeno y 160 mil 
toneladas de fósforo. 
También cada cosecha de soja que se exporta se lleva unos 42500 
millones de metros cúbicos de agua cada año



Los cultivos tolerantes a herbicida disponibles en el mercado 
mundial son la soja, el maíz, el algodón, la canola, la 
remolacha azucarera y la alfalfa                                    .

Recientemente, se ha aprobado en Argentina una soja 
transgénica tolerante a herbicidas y resistente a insectos. En 
este caso, además del gen que le confiere tolerancia al 
glifosato, contiene otro gen bacteriano que expresa una toxina 
que le confiere resistencia a insectos lepidópteros.



1984: Alec Jeffrey desarrolla el "ADN fingerprinting" (la 
huella genética) , un método que permite la identificación 
de las personas a partir de su material biológico

1985: Se utiliza por primera 
vez la " ADN 
fingerprinting" (huella 
genética) en una investigación 
judicial en Gran Bretaña.





ADN Fingerprint y Fragmentos de Restricción

SNP (Polimorfismos de Nucleótidos Simples)

RFLP (Polimorfismos de Longitud de Fragmentos de Restricción)

VNTRs (Polimorfismos en el Número de Repeticiones en Tandem). 


Estos marcadores son extremadamente útiles por el hecho que 
casi todos los individuos generan fragmentos de diferente longitud 
a partir de cada miembro de un par de cromosomas.


El resultado se conoce con el nombre de ” ADN FINGERPRINT ” y 
los patrones son únicos para cada persona, donde la mitad de los 
fragmentos se heredan de la madre y la otra mitad del padre



1995: se completan las primeras secuencias completas 
de genomas de organismos: se trata de las bacterias 
Haemophilus influenzae y Mycoplasma genitalium 



1996: Ian Wilmut del Instituto Roslin 
Institute en Escocia produce la 
primera oveja clonada llamada 
"Dolly" a partir de una célula adulta.



2001: Se publica el primer borrador del genoma humano. 
Inicio de la era postgenoma. 



2007: James Thompson y Shinya Yamanaka. 
Transformación de células de la piel humana en células 
madre embrionarias.



2010:  CRAIG VENTER  y su equipo anuncian en la revista Science la 
creación de la primera "célula sintética". 



La Primera Célula sintética

La nueva célula bacteriana contiene únicamente los genes necesarios para 
sostener vida en su forma más simple, tan solo 473.



 Volvamos al Principio de la Historia 
Como se Heredan Los Genes? 

   

Las bases que rigen la transmisión de los 
caracteres hereditarios deben buscarse en 
el comportamiento de los cromosomas 
durante la meiosis



¿Qué principios genéticos explican el paso de los rasgos de los 
padres a los hijos?

La hipótesis de "partículas" es la idea de que los padres transmiten 
unidades discretas heredables (genes) 

Mendel documentó un mecanismo de partículas a 
través de sus experimentos con guisantes

La hipótesis de "mezcla" es la idea de que el material genético de 
los dos padres se mezcla (como la mezcla de pintura azul y amarillo 
para hacer verde) (PANGENESIS)

HERENCIA MEZCLADA

HERENCIA PARTICULADA



En ese Curso vamos a Considerar, para simplificar solamente dos leyes como 
van a encontrar en la Mayoría de los Textos de Biología General. 

1.ª Ley de Mendel: Ley de la segregación

2.ª Ley de Mendel: Ley de la independencia

los dos alelos, que codifican para cada 
característica, son segregados durante 
la producción de gametos mediante una 
división celular meiótica. Esto significa 
que cada gameto va a contener un solo 
alelo para cada gen. 

Mendel concluyó que diferentes rasgos 
son heredados independientemente 
unos de otros, no existe relación entre 
ellos, por lo tanto el patrón de herencia 
de un rasgo no afectará al patrón de 
herencia de otro

https://es.wikipedia.org/wiki/Gameto


Como se Heredan los Rasgos Unicos?



1.ª Ley de Mendel: Ley de la segregación

los dos alelos, que codifican para cada 
característica, son segregados durante 
la producción de gametos mediante una 
división celular meiótica. Esto significa 
que cada gameto va a contener un solo 
alelo para cada gen. 

https://es.wikipedia.org/wiki/Gameto


 
1era LEY de MENDEL 

 “Los genes se distribuyen sin 
mezclarse con otros genes”

LEY DE LA SEGREGACIÓN:



¿CÓMO SE HEREDAN  LOS RASGOS ÚNICOS?

 Cruza de plantas de chícharo de raza pura para flores blancas o moradas





 Cruza de plantas de chícharo de raza pura para flores blancas o 
moradas Toda la descendencia da flores moradas.



 Autopolinización de plantas de 
la F1  con flores moradas

¿CÓMO SE HEREDAN
LOS RASGOS ÚNICOS?





 Los pares de alelos de los cromosomas homólogos 
se separan o se segregan unos de otros en la 

meiosis. Esta conclusión se conoce como la ley de la 
segregación de Mendel

Mendel concluyó que diferentes rasgos son 
heredados independientemente unos de otros, no 
existe relación entre ellos, por lo tanto el patrón 

de herencia de un rasgo no afectará al patrón de 
herencia de otro



En los 
organismos 
heterocigotos,  
la mitad de los 
gametos 
contienen un 
alelo y la otra 
mitad, el otro 
alelo.

Todos los 
gametos 
producidos 
por los 
organismos 
homocigotos 
contienen el 
mismo alelo. 



La cruza de tal organismo 
con un organismo recesivo 
homocigoto puede 
determinar si el organismo 
dominante era homocigoto 
(izquierda) o heterocigoto 
(derecha). 

 cruzamiento de prueba



 Como se Heredan los Rasgos 
Multiples?



Algunas de las  
Variaciones halladas 
 por Mendel en las  
plantas estudiadas 

Mendel cruzó plantas que 
variaban en dos rasgos; 
por ejemplo, el color de la 
semilla (amarillo o verde) y 
la forma (lisa o rugosa)



   2da LEY de MENDEL 

LEY DE LA DISTRIBUCIÓN INDEPENDIENTE:

 “Los genes que están en cromosomas diferentes se distribuyen en 
forma independiente con respecto a otros genes” Por lo tanto en la 
2da. generación los genes se recombinaran en todas las formas 
posibles 

La herencia independiente de dos o más rasgos se llama ley
de la distribución independiente.



2.ª Ley de Mendel: Ley de la independencia

Mendel concluyó que diferentes rasgos 
son heredados independientemente 
unos de otros, no existe relación entre 
ellos, por lo tanto el patrón de herencia 
de un rasgo no afectará al patrón de 
herencia de otro



Para empezar, cruzó plantas que variaban en dos rasgos; por ejemplo, el color de la semilla 
(amarillo o verde) y la forma (lisa o rugosa). De otras cruzas de plantas con estos rasgos, 
Mendel ya sabía que el alelo liso del gen de la forma de la semilla (S) es dominante sobre el 
alelo rugoso (s) y que el alelo amarillo del gen del color de la semilla (Y) es dominante sobre el 
alelo verde (y)

Dominante Recesivo

X



 Mendel postuló 
que los rasgos se 
heredan de forma 

independiente







La herencia independiente de dos o más rasgos se 
llama ley de la distribución independiente.  

Los rasgos múltiples se heredan de forma 
independiente si los alelos de un gen están distribuidos 
en los gametos separados de los alelos de otros genes.  

Se produce una distribución independiente cuando los 
rasgos que se estudian están controlados por genes de 
diferentes pares de cromosomas homólogos.

¿Por qué? Por la  separación de los cromosomas 
homólogos en la Meiosis



1era LEY de MENDEL 
Ley de la segregación “Los genes se distribuyen sin 
mezclarse con otros genes” 

2da LEY de MENDEL 
Ley de la distribución independiente “los genes que están 
en cromosomas diferentes se distribuyen en forma 
independiente con respecto a otros genes”



¿Que pasa cuando los genes no 
responden a las leyes de Mendel 
para ser trasmitidos?



- LIGAMIENTO 
- ALELOS MÚLTIPLES 
- DOMINANCIA INCOMPLETA 
- CODOMINANCIA 
- EPISTASIS

Herencia Extramendeliana



  ¿CÓMO SE HEREDAN LOS GENES SITUADOS EN EL MISMO 
CROMOSOMA? 

Si los genes del color y de la forma de las semillas se encontraran en el 
mismo cromosoma en lugar de en cromosomas diferentes, 

¿sus alelos se distribuirían de forma independiente?



   LIGAMIENTO 

Se heredan juntos

Dos loci están ligados cuando se 
encuentran situados sobre el mismo 
cromosoma.  

Todos aquellos loci que se encuentran 
situados sobre el mismo cromosoma 
forman un Grupo de Ligamiento.



Ligamiento

Los genes del mismo cromosoma tienden a heredarse 
juntos

Los genes del color de las flores y la forma del polen se encuentran en el 
mismo cromosoma, así que tienden a heredarse juntos.



Se Pueden Producir Nuevas 
Combinaciones en los alelos ligados?

Cuanto más alejados están entre sí dos loci 
ligados ( V y B) más probable es que se dé 
sobrecruzamiento entre ellos, esto es, 
recombinación.



 Los cruzamientos producen nuevas combinaciones de 
alelos ligados



En la profase de la meiosis I se emparejan cromosomas 
homólogos duplicados



Cromátidas no hermanas de los dos homólogos 
intercambian partes por entrecruzamiento. 



Cuando los cromosomas homólogos se separan en la anafase de la 
meiosis I, una cromátida de cada uno de los homólogos contiene parte 
del ADN de una cromátida del otro homólogo.

“Normal”



Después de la meiosis II, dos de las células haploides 
hijas reciben cromosomas intactos y dos reciben cromosomas 
recombinados. Los cromosomas recombinados tienen una 
disposición de los alelos que no coincide con los cromosomas 
originarios.



Sistemas de Determinación Sexual

En la mayoría de los casos, la determinación del sexo es genética, machos y hembras tienen 
diferentes alelos, o incluso diferentes genes, que especifican su morfología sexual. 

En animales habitualmente se dan también diferencias cromosómicas. 

En otros casos el sexo está determinado por variables ambientales, como la temperatura, o  
incluso variables sociales, relativas a la población

Es un sistema biológico que determina el desarrollo de las características 
sexuales en un organismo. 



Determinación Génica

El sexo no viene determinado por un cromosoma. 
Existen genes determinantes del sexo, uno o varios, que pueden o no localizarse 
en un cromosoma sexual. 

Estos genes corresponden  a una serie alélica en donde masculino (m) es
dominante frente a hermafroditismo (h), y hermafroditismo dominante frente a 
femenino (f). 

Este sistema es muy habitual en plantas. 

• Machos serán los que presenten genotipos mm, mh y mf; 
• Hermafroditas los de genotipo hh y hf 
• Hembras únicamente los genotipos ff serán de hembras. 



El sexo de un individuo está determinado por un par especial de 
cromosomas, los cromosomas sexuales. Las hembras tienen 
dos cromosomas sexuales idénticos, llamados
cromosomas X, mientras que los machos tienen un cromosoma 
X y un cromosoma Y

Determinación genética del sexo

En los organismos en 
que los machos son 
XY y las hembras
XX, el cromosoma 
sexual que porta el 
espermatozoide 
determina
el sexo del embrión

Sistema XY 



Determinación genética del sexo

Cada óvulo tiene 
22 autosomas y un 
cromosoma X 

La mitad de los 
espermatozoides llevan 22 
autosomas y un cromosoma 
X, y la otra mitad 22 
autosomas y un cromosoma 
Y 

Sistema XY 



Sistema  X0
Existe un solo cromosoma sexual. El individuo XX es de un sexo, generalmente 
hembra, y el X0 del otro, macho (0 indica ausencia de Y). A cons
ecuencia de ello, las hembras tienen número par de cromosomas, y los machos 
número impar. 
El sistema X0 se da en algunos insectos  como grillos, cucarachas y saltamontes. 

Sistema Z0
Es similar al anterior pero 
el individuo de número par 
de cromosomas es 
macho suelen denominarse 
ZZ, siendo las hembras Z0. 

El sistema ZO se observa 
por ejemplo en el nematodo  
C. eleagans



Sistema  ZW
Existen dos cromosomas sexuales, W y Z. Los individuos heterogaméticos, ZW, 
son las hembras, y los homogaméticos los machos, ZZ. 
Este sistema es el habitual en aves, mariposas, anfibios y reptiles



Haplodiploidía

Característico de insectos sociales como hormigas, abejas o termitas, la 
determinación sexual por este sistema no depende de la presencia de 
cromosomas sexuales, pero en ella los  machos y las hembras tienen 
diferente constitución cromosómica. 

Por lo general, las hembras son diploides, generadas por fecundación; y 
los machos  haploides, generados por partenogénesis y mitosis. 

La partenogénesis es una forma de reproducción basada en el 
desarrollo de células sexuales no fecundadas. 



Haplodiploidía



Determinación ambiental del sexo (EDS)

Los individuos se ven influidos por diversas variables del 
entorno. 
De entre los factores determinantes, el más importante 
habitualmente es la temperatura, pero también pueden 
influir la duración del día, la nutrición, la densidad, la 
humedad, la composición iónica del medio ambiente, 

También la población puede determinar el sexo del 
organismo. 
Frecuente en anfibios y reptiles, también se ha observado 
en algunas especies de aves  y peces. 



Los genes responsables de algunos caracteres se 
localizan en los genes X e Y, por lo que su 

determinación está ligada a que una persona sea de 
uno u otro sexo

Herencia Ligada al Sexo



X

Y

Aunque el cromosoma Y es mucho más pequeño que el cromosoma X, 
una pequeña parte de ambos cromosomas sexuales es homólogo. 
Como resultado, loscromosomas X y Y se emparejan durante la 
profase de la meiosis y se separan en la anafase I

Cromosomas sexuales de Mamíferos 



Segmento homólogo 
con el cromosoma X

Segmento diferencial 
con el cromosoma X

Segmento 
homólogo con el 

cromosoma Y

Segmento 
diferencial con el 

cromosoma Y

Cromosoma X

Cromosoma Y

X

Y

Cromosomas sexuales de Mamíferos 

El segmento homólogo permite el apareamiento y 
posterior segregación de los cromosomas X e Y en la 
meiosis. Posee  genes para los mismos caracteres.



Herencia Ligada al Sexo

En general  el cromosoma Y porta sólo algunos genes. 
En los seres humanos,  el cromosoma Y tiene cerca de 
80, muchos de los cuales cumplen una función en la 
reproducción masculina. El gen ligado más conocido a 
un cromosoma Y es SRY,(Desarrollo reproductivo) 

El cromosoma X contiene más de 1,000 genes, pocos 
con función concreta en la  reproducción femenina. 
Casi ninguno de los genes del cromosoma X tiene un 
equivalente  en el cromosoma Y,

Se dice que los genes que se encuentran en un cromosoma sexual 
y no en el otro están ligados a los cromosomas sexuales



Herencia Ligada al Sexo

Se dice que los genes que se encuentran en un cromosoma sexual 
y no en el otro están ligados a los cromosomas sexuales

Los genes ligados a los cromosomas sexuales se 
encuentran sólo en el cromosoma X o sólo en el 
cromosoma Y



Centrómero

Distrofia 
muscular

X

Y

Albinismo 
Ictiosis

Segmento 
homólogo con 

Y
Anemia 

hemolítica
Enfermedad 

de Fabry
Hemofilia  

A y B

Síndrome de 
Lesch-Nylan

Zona inerte 
(heterocromatina)

Segmento 
homólogo con X

Zona con genes 
ligados a Y 

(ginándricos)

Herencia Ligada al Sexo



¿Como funciona  la herencia los genes 
ligados al cromosoma X? 

Las Hembras, como tienen dos cromosomas X, 
pueden ser homocigotas o heterocigotas para los 
genes del cromosoma X y se expresarán las 
relaciones de dominantes y recesivos entre
los alelos. 

Los machos expresan completamente
todos los alelos que tienen en su único cromosoma X, 
independientemente de que sean dominantes o 
recesivos.

Hembra: XX             Macho: XY



Daltonismo

La ceguera al color 
está causada por
alelos recesivos en 
cualquiera de dos 
genes situados en el 
cromosoma
X

Aproximadamente
7% de los hombres 
tienen defectos de la 
visión cromática.
Entre las mujeres, 
alrededor de 93% son 
homocigotas 
normales CC,  7% 
son heterocigotas 
normales Cc y menos 
de 0.5% son ciegas
al color cc.

Hay varios alelos 
recesivos 
defectuosos
de estos genes si 
los llamamos c



Herencia ligada al cromosoma X

Gen recesivo en 
el cromosoma X

XDX XDY

XDXDXDXXDY XY

Ceguera parcial 
para los colores

DALTONISMO

El daltonismo es hereditario y 
se transmite por un alelo 
recesivo ligado al cromosoma 
X. Si un varón hereda un 
cromosoma X con el alelo 
alterado será daltónico. En 
cambio en el caso de las 
mujeres, que poseen dos 
cromosomas X, sólo serán 
daltónicas si sus dos 
cromosomas X tienen el alelo 
alterado (c). Por ello el 
daltonismo afecta 
aproximadamente al 8% de los 
hombres y solo al 0,5% de las 
mujeres.3

https://es.wikipedia.org/wiki/Herencia_gen%C3%A9tica
https://es.wikipedia.org/wiki/Daltonismo#cite_note-3


Herencia del daltonismo

P

Gametos

F1

Mujer  
con visión 

normal

Hombre con 
visión 
normal

Mujer  
portadora

Hombre 
daltónico

DALTONISMO



Herencia ligada al cromosoma X

HEMOFILIA

XHX XHY

XHXHXHXXHY XY
  

Es una Enfermedad Genética 
recesiva que impide la buena 
coagulación de la sangre. 
Está relacionada con 
el cromosoma X 



• Cada rasgo está controlado por un gen único, 
• Hay sólo dos posibles alelos en cada gen,
• Un alelo es completamente dominante respecto de 

otro, que es recesivo.

Herencia Mendeliana



DOMINANCIA INCOMPLETA

   Un alelo dominante no lo es absolutamente frente al recesivo y se 
expresa en forma intermedia. 

Padres puros blanco y marrón. 
Descendencia ruana

El fenotipo de los heterocigotos es intermediario entre los fenotipos de los 
homocigotos 



DOMINANCIA INCOMPLETA



La herencia de la textura del pelo en los seres humanos

DOMINANCIA INCOMPLETA

En los seres humanos, 
la textura del cabello está 
influida por un gen con 
dos alelos que 
no son completamente 
dominantes, a los que 
llamaremos C1 y C2 

C1C1=  cabello rizado

C2C2= cabello lacio. 

C1C2 (heterocigotos)= , cabello ondulado.



La codominancia es un 
modelo hereditario no 
mendeliano en donde en el 
estado heterocigoto no hay 
gen recesivo sino que 
ambos se comportan como 
dominantes, 

CODOMINANCIA

En un heterocigota se expresan los dos alelos



    ALELOS MÚLTIPLES: 

trastornos genéticos humanos, como el síndrome de Marfan,
la distrofia muscular de Duchenne la fibrosis
quística y otras están relacionados con genes que poseen alelos múltiples 



ALELOS MULTIPLES

Gen Color pelo en conejos conejos con 4 alelos

Múltiples variantes de un mismo gen

Salvaje Chinchilla,  Himalaya Albino



GRUPO 
SANGUÍNEO

GENOTIPOS 
POSIBLES

A IA IA   ó   IA i
B IB IB   ó   IB i

AB IA IB

0 (Cero) ii

IA codominante con IB, y ambos dominantes sobre i

HERENCIA DE GRUPOS SANGUINEOS EN EL HOMBRE

ALELOS MULTIPLES

Responsable un gen que presenta tres alelos de un único gen , de los 
cuales dos son codominantes entre sí, y a su vez dominantes sobre el 
tercero



Antígeno A 

(aglutininas)

Antígeno B

Antígenos A y B

No tiene 
antígenos

Anti B en plasma 
(aglutinógeno) Anti A en plasma

Ninguno Anti A y Anti B en plasma

A B

AB O

HERENCIA DE GRUPOS SANGUINEOS EN EL HOMBRE
ALELOS MULTIPLES

Las personas forman anticuerpos del tipo de las glucoproteínas que no tienen



IA IA   ó   IA i

IB IB   ó   IB i

IA IB

ii



0 B

A AB

En las transfusiones sanguíneas reaccionan los antígenos del 
donante con los anticuerpos del receptor.



Factor RH de la Sangre

El factor Rh es una proteína integral de 
la membrana aglutinógena de los 
glóbulos rojos.  
Rh positivas aquellas personas que 
presenten dicha proteína en sus 
eritrocitos  
Rh negativa quienes no presenten la 
proteína

Mono Rhesus

Los genotipos RR y Rr producen Rh+ y los genotipos rr son Rh-



La herencia de los grupos sanguíneos. Alelismo múltiple. Herencia autosómica 

Rh

Antígeno D 

(Rh+)

No Anti D 

(Rh-)

El sistema Rh depende del antígeno D. 

Genéticamente, la presencia del factor Rh 
está determinada por dos alelos: R y r. 
Los genotipos RR y Rr producen Rh+ y 

los genotipos rr son Rh-

Los individuos 
Rh- son siempre 
homicigóticos 
recesivos (rr)



ERITROBLATOSIS FETAL

1. Madre Rh- y padre Rh+. Bebé Rh+. En el primer parto los eritrocitos del bebé entran 
en contacto con la sangre de la madre. La madre formará anticuerpos anti Rh  (la 
madre reconoce como extraño el facto Rh y sintetiza anticuerpos anti Rh). 

3. En el segundo embarazo los anticuerpos de la madre pueden pasar  de la placenta al 
embrión ocasionando daños al feto. 

3. Solución: inyectar anticuerpos anti Rh (gammaglobulinas anti Rh)

Rh- Rh+

Rh+

♀ ♂

1. Bebé Rh+



EPISTASIS
Los alelos de un gen afectan   la expresión de otro gen

Es un tipo de interacción entre genes situados en distintos loci en un mismo 
cromosoma que consiste en que un gen puede enmascarar o suprimir la 
expresión del otro. 

Hay un gen epistático y otro 
hipostático, se denomina 
epistático al gen que se 
manifiesta (el que enmascara 
el efecto del segundo) e 
hipostático al gen no alélico 
que se inhibe

Puede haber por Ej: Epistasis Simple Recesiva y Dominante Y Doble 



Tipos de Epistasis mas Comunes



Epistasis Simple Recesiva 
en Ratones

El gen C estimula la 
formación de pigmento 
en el cuerpo. 

El homocigoto (cc) 
produce albinismo. 

El gen B produce 
pigmento negro 

y su alelo recesivo (bb) 
produce el pigmento 
marrón en presencia del 
gen C. 

El gen c en estado homocigótico (cc) es epistático sobre los genes B y b, 

se presentan tres tipos de 
colores; negro, marrón y albino

El gen c en estado homocigótico (cc) es 
epistático sobre los genes B y b, por lo cual 
ccBB, ccBb, ccbb, son albinos.



Epistasis Simple Dominante en color de pelo en 
perros



EPISTASIS

C. simple                                          C. roseta                          C. guisante                                            C. nuez 
         rrpp                                         Rrpp, RRpp                         rrPp, rrPP                                           RRPP,   

           RRPp         
                                              RrPP, RrPr 

Cuatro crestas diferentes en gallinas: Simple, en Roseta, en Guisante, en Nuez. 
 Las determinan dos genes diferentes (2 pares de alelos)  R, r y P, p. 

Cresta simple homocigota recesiva para los dos rrpp 
Cresta en roseta un R dominante y los p recesivos RRpp, Rrpp 
Cresta en guisante un P dominante y los r recesivos rrPP, rrPp 
Cresta en nuez por lo menos un alelo dominante de cada  gen RRPP, RrPP, RRPp, 

RrPp



Varios genes para una misma característica.  
Es aditiva: Color de la piel, color de ojos, altura, etc.

Ej. Color de la piel (tomamos 3 genes): 
A y a, B y b, C y c 

Cuanto más letras mayúsculas (Dominantes) más oscura será la 
piel 

Herencia Poligénica:

AABBCC- la piel más oscura 
aabbcc- la piel más clara



Pleiotropia

GENES UNICOS CON EFECTOS MÚLTIPLES EN EL FENOTIPO





La anemia de células falciformes es causada por un 
alelo defectuoso para la síntesis de la hemoglobina

Globulos Falciformes

Es un cambio en un único nucleótido y da por resultado un aminoácido 
incorrecto en una posición crucial de la molécula de hemoglobina,





Genes Letales



El ambiente afecta la acción de los genes  
Zonas cálidas pelaje claro (afecta producción de melanina) 







Expresividad Variable

Manchado en Perros Beagle





Penetrancia Incompleta de un gen Letal

Deterioro lento y progresivo de algunas partes del cerebro, lo que produce una 
pérdida de la coordinación, movimientos espasmódicos, trastornos de la 
personalidad y, finalmente, la muerte en los casos mas graves.
Los síntomas de la enfermedad de Huntington aparecen entrelos 30 y los 50 años. 
Por tanto, muchas personas pasan el alelo a sus hijos antes de sufrir los primeros 
síntomas

La enfermedad de Huntington



ANOMALIAS CROMOSÓMICAS

 Ciertas enfermedades genéticas son causadas por 
alteraciones en los cromosomas, como modificación 

en el número, en la forma, perdidas, duplicaciones etc.



ALTERACIONES ESTRUCTURALES 
Mutaciones Cromosomicas

Deleción: Intersticial, Terminal 
Duplicación 
Inversión 
Traslocación





ALTERACIONES CROMOSÓMICAS NUMÉRICAS

Provocadas por No Disyunción de 
cromosomas homólogos o de cromátides 
hermanas durante la meiosis





No Disyunción



Alteraciones cromosómicas numéricas
Monosomías: ausencia de cromosoma (un solo X) 

Síndrome de Turner. Una en 2500 mujeres. 
Esterilidad. Deberán tomar hormonas para los 
cambios en la pubertad

Trisomías: exceso de un cromosoma.  
Síndrome de Down. Deficiencias mentales 
Síndrome de Klinefelter, dos o más (XXY): Infértiles, 

incapacidad de aprendizaje.



HERENCIA MENDELIANA HUMANA



HERENCIA MENDELIANA HUMANA

VISION MIOPE VISION NORMAL

DOMINANTE RECESIVO
NACIMIENTO DEL 

PELO “PICO VIUDA”
NO PICO VIUDA

HOYUELO EN CARA NO HOYUELO EN 
CARA

LOBULO OREJA LIBRE LOBULO OREJA 
PEGADO

HENDIDURA 
BARBILLA

NO HENDIDURA 
BARBILLA

PECAS NO PECAS
CERUMEN HUMEDO CERUMEN SECO

DOBLAR LENGUA NO DOBLAR LENGUA
VISION NORMAL DALTONISMO



HERENCIA DOMINANTE

Hipercolesterolemia



HERENCIA RECESIVA

Albinismo


