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Repasando los cromosomas: Cariotipos

Cariotipo

El cariotipo es el ordenamiento de los cromosomas de
una ceélula metafasica de acuerdo a su tamano vy
morfologia.

El cariotipo es caracteristico de cada especie vy, el ser
humano tiene 46 cromosomas o 23 pares de
cromosomas, organizados en 22 pares autosomicos y un
par sexual. (Hombre XY) (Mujer XX).




La ubicacion fisica
de un gen en un
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Cromosomas homologos

CROMOSOMAS HOMOLOGOS

gen textura pelo

—  gen Iobulo oreja ——

gen color piel

cromosoma que procede cromosoma que procede
del padre de la madre

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



Alelos

Son los dos genes que
codifican la misma
caracteristica y que estan uno

en cada par de homologos Par de alelos
dominantes TN
homocigoto ——locus
f de un gen
Par de alelos
recesivos

homocigoto a

Par de alelos
heterozigoto b

I\
Alelo
dominante

Los genes se ubicon en loa constantes A|e|o

en fos cromosomas, l'eCGSiVO




Las mutaciones dieron origen a los
Alelos

Introduce nuevos alelos.
Fuente de variacion

Efecto despresiable (escasa frecuecia)

Sin mutaciéon Con mutacion
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Sin mutadcones, la composdon - - =
del pool génico permanecs Las mutaciones cambian la
com posicion del pool genico
Si nuevos alelos son
Introdudidos, la recuencs
alehca cambia.

L4
-

congante generacon tras
generacion, s == cumplen las otras
condiciones para el equilibrio de
Hardy-Weinberg




Por sustitucion de bases

molecular

Por inserciones o deleciones de bases

Inversiones

Mutacion

cromosomica

Deleciones o duplicaciones

Translocaciones

Poliploidia

genomica

Aneuploidia




Los dos alelos de un organismo
pueden ser iguales o diferentes

par de
cromosomas
homdélogos

f_'% .
—~ Ambos cromosomas llevan el mismo alelo

/ del gen en este locus. El organismo es

- homocigoto en este locus

loci de los
genes

Este locus contiene otro gen para el cual
el organismo es homocigoto

L D Y Cada cromosoma lleva un alelo diferente

de este gen, asi que el organismo es
heterocigoto en este locus

T

el cromosoma el cromosoma
del padre  de la madre



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

Cuando los dos alelos que determinan un caracter son iguales se habla de alelos en
condicion HOMOCIGOTA, por ejemplo si ambos alelos son dominantes se habla de
HOMOCIGOTO DOMINANTE. Si ambos alelos son recesivos se habla de
HOMOCIGOTO RECESIVO. Por ultimo si en un par existe un alelo dominante y otro
recesivo se habla de HETEROCIGOTO

Al da al |l afl |l

Homeozigoto Heterozigoto Homozigoto
AA Aa a'a



Alelos Dominantes y Recesivos

Cuando el alelo de un gen (por ejemplo A) domina sobre otro
alelo del mismo gen (por ejemplo a) se expresa ast:

A > a

Se pone el signo matemdtico "mayor que”, que aqui significa "domina sobre”

A alelo dominante; se pone en mayuscula

d. alelo recesivo; se escribe en minuscula

En estos casos se habla de DOMINANCIA




B

lominancia

Ejemplo:

Gen dominante
= Color de ojos
café o negro
=Cabello rizado
*Piel oscura

Gen Dominante

Gen recesivo
Color ojos
azul o verde
Cabello lacio
Piel clara

Gen Recesivo

Wy

Los grises son los
mas recesivos

-voll.iiﬁ"‘\ verdeul \\\




Genotipo y Fenotipo

N é% ﬁ FENOTIPO
¥ ¥ \ 4

AA aa Aa

A A < a

GENOTIPO

FENOTIPO: Es la apariencia registrada por nuestros sentidos

GENOTIPO: Es la constitucion genética real



Factores Externos que pueden Influir en
la Manifestacion del Genotipo

» Patogenos

» Luz

» Temperatura
» Sequia

» Exceso / Deficiencia
de nutrientes




GENOTIPO-FENOTIPO-
AMBIENTE

GENOTIPO: Es el conjunto de genes (factores hereditarios) que
un individuo recibe de sus padres.

FENOTIPO: Es el conjunto de caracteristica, internas y
externas, morfolégicas, fisioldgicas y bioquimicas.

AMBIENTE O PARATIPO: Es el conjunto de factores del

medio que actuando sobre el genotipo pueden modificar el
fenotipo




UN POCO DE HISTORIA

C

e Los Avances en el Conocimiento
Genético



1866: Gregor Mendel, considerado el padre de la genética,
descubrid las leyes basicas de la herencia.
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Las conclusiones se encuentran descritas en

su articulo titulado Experimentos sobre

hibridacion de plantas que fue leido a la |
Sociedad de Historia Natural de Briinn el 8 k. e : e
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Mendel cultivé y probd cerca de
28 000 plantas de la especie
Pisum sativum (guisante).




1866: Gregor Mendel, considerado el padre de la genética,
descubrid las leyes basicas de la herencia.

Mendel envid su trabajo al botanico suizo von Nageli (una de las
maximas autoridades de la época en el campo de la biologia).

El quien le sugirid 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 descubrio que en Hieracium se producia un
tipo especial de partenogénesis, provocando desviaciones en las
proporciones mendelianas esperadas.

De su experimento con Hieracium, Mendel posiblemente llegé a
pensar que sus leyes solo podian ser aplicadas a ciertos tipos de
especies y, debido a esto, se apartd de la ciencia y se dedicé a la
administracion del monasterio del cual era monje.



1869: F. Miescher descubre la nucleina (ADN) en el nucleo
de células animales.




1905: William Bateson utiliza por primera vez la palabra
"genética“ para designar "la ciencia dedicada al estudio
de los fenomenos de la herencia y de la variacion". .
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1909: Wilhelm Johannsen introduce el término gen como
expresion para los factores unitarios, que se ha demostrado
gue estan en los gametos por los investigadores modernos

del mendelismo".




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

Doble heélice de ADN

Represented by Geoffrey Stewart
612.824.8914

Premio Nobel de Fisiologia 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 proteinas
(enzimas).

T A proteina

Del gen a la proteina




1953: Watson y Francis Crick describieron la estructura en
doble hélice de la molécula de ADN.
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1962 Descubrimiento de las
endonucleasas de restriccion “Tijeras
Moleculares”

Un enzima de restriccion (o endonucleasa de restriccion) es aquella que
puede reconocer una secuencia caracteristica de nucledtidos dentro de una
molécula de ADN y cortar el ADN en ese punto en concreto
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ENZIMAS DE RESTRICCION
“TIJERAS MOLECULARES”

Las enzimas de restriccion son proteinas cuya funcion es cortar las
hebras de ADN. Se podria decir que son “tijeras moleculares” que
cortan ADN. Lo hacen en forma especifica. Esto significa que cada
enzima reconoce un sitio particular del ADN, es decir que reconoce
una secuencia particular de nucledtidos.

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 ingenieria
genética



1966: Se descifra el codigo geneético por los equipos de
Marshall W. Nirenberg, Severo Ochoa, Har Gobind Khorana
y Sydney Brenner.
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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 experimentacion con ADN
recombinante , y aprueba una moratoria de los
experimentos con estas tecnologias.

TECNICA DEL ADN RECOMBINANTE

ADN inseortado

[:>§, . v Plasmido

(voctor do transfaroncin)
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1982: Se consigue el primer animal (raton) transgeénico,
insertando el gen de la hormona del crecimiento de la rata
en ovulos de ratona fecundados.




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

Funcionamiento de la insulina

Insulina Glucosa la entrada Entrada abierta
‘l’ parala | Laglucosa
‘ Glucosa entraen la DIABETES
Receptor . célula
de Entrada cerrada ' .

dela
Glucosa

Insulina




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




PCR Components PCR Process (ONE Cycle)

/ cs\
; ~

~ A T l 95°C - Strands separate 1. Denaturing

li

DNA Sample Primers Nucleotides

. @ O/ l 55°C - Primers bind template 2. Annea"ng

Taq polymerase Mix Buffer PCR Tube

Ii

l 72°C - Synthesise new strand 3. Extension

PCR Cycle

Thermal Cycler



1983: Creacion de las primeras plantas transgénicas.
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1983: Creacion de las primeras plantas transgénicas.

OBTENCION DE PLANTAS TRANSGENICAS

El vector de clonacion que mas se utiliza para la obtencion de plantas transgénicas es el plasmido Ti, pro-
veniente de una bacteria del suelo, la Agrobacterium tumefaciens. Este plasmido lleva un segmento llama-
do T-ADN, que es el que se integra en el genoma de las células huésped. El plasmido y el gen foraneo se cor-
tan con una enzima de restriccion que corta el plasmido por el segmento T-ADN. Se forman plasmidos
recombinantes, algunos de los cudles llevaran el gen de interés, y se introducen en células vegetales que
podran dar origen a plantas transgénicas.

Agrobacterium Plasmido
tumefaciens recombinante

ADN con el gen de interés

Plasmido Ti \

. TOE

T-ADN

Planta
transgénica

Sitio de restriccion
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a SOja tolerante a glifosato se obtuvo por insercion
e un gen bacterlano en el genoma de la planta
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S E| producto comercial cuyo principio activo es el

% glifosato (Roundup) contiene ademas una serie de

w 'coadyuvantes que aumentan notablemente su

B toxicidad, fundamentalmente el surfactante poea
(polioxietil amina) cuya toxicidad aguda es 3 a 5 veces
mayor que la del gllfosato
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El uso intensivo de glifosato ya ha provocado el Jsurlleno de
! muchisimas malezas resistentes al glifosato.: mas de 10 spp.

Monsanto a través de su V|cepre5|dente admltlo este hecho y

propuso una solucion: reemplazar a toda la soja resistente al'.
- glifosato por una nueva SOJa resistente a un nuevo herbicida: el z

dlcamba —de hecho aun mas tOXICO que eI glifosato.
/ — =

Ademas se utlllzaran otros herbicidas y agrotoxmos para controlar !
malezas y plagas del monocultivo de soja ya que la siembra directa
requiere de la aplicacion 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 m|IIones de litros de endosulfan




-

En Argentina en el 2010, se sembraron 18 millones de hectareas fi
de soja transgénica bajo la técnica de siembra directa. mas del 50%
fiz de la superf|C|e agrlcola del pals }‘,

= Ese ano se apllcaron mas de 200 millones de litros de gllfosato
i sobre toda la superficie cultivada con soja en Argentina mientras
™ en el ano 1996 se utilizaban 13

m|IIones de litros

Cada cosecha extrae mlles de toneladas de nutrlentes de nuestro
suelo que se exportan. Ejemplo podemos citar que cada ano se
van con la soja un millon de toneladas de nitrogeno y 160 mil
toneladas de fosforo.

También cada cosecha de soja que se exporta se lleva unos 42500
millones de metros cubicos de agua cada aio
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.. Los cultivos tolerantes a herbicida disponibles en el mercado
,_": mundial son la soja, el maiz, el algodon, la canola, la
remolacha azucarera y la alfalfa

Rementemente se ha aprobado en Argentlna una soja
&4 transgénica tolerante a herbicidas y resistente a insectos. En
. este caso, ademas del gen que le confiere tolerancia al
B8 glifosato, contiene otro gen bacteriano que expresa una toxina
que le confiere resistencia a insectos lepidopteros.




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

1985: Se utiliza por primera
vez la " ADN

fingerprinting” (huella
genética) en una investigacion
judicial en Gran Bretana.




Tipos de polimorfismo

i 1 Y

: . Polimorfismos de Polimorfismos en el
gﬁtgg:ésomo de longitud de numero de repeticién
restriccion RFLP
-
SNP__§
P
"EAAC
h\_‘_—//——;
"CABC i
lﬁ&\\‘\‘ M_'/ Z
¥




ADN Fingerprint y Fragmentos de Restriccion

SNP (Polimorfismos de Nucleodtidos Simples)

RFLP (Polimorfismos de Longitud de Fragmentos de Restriccion)
VNTRs (Polimorfismos en el NUmero de Repeticiones en Tandem).

Estos marcadores son extremadamente utiles 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 uUnicos 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: lan Wilmut del Instituto Roslin
Institute en Escocia produce la
primera oveja clonada llamada
"Dolly" a partir de una célula adulta.

Célula de la ubre de
oveja donante

"( Nicleo donante {2n)

N ‘ fusién mediada

\W \ por shock eléctrico
p

Ovocito (n)

de otra oveja adulta ?
G_ remocion del ndcleo ‘
del ovocito -
/formacic’m de
g embridn
¥ E .3 (B
Oveja ]‘G} i H Te’ ,
U

- Embridn

con caracteres
de |la oveja donante

clonada

Desarrollo de "Dolly"




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

SHENCOR...
DESC/RRIERON
EL (oDIGO DEL
GENOMA




2007: James Thompson y Shinya Yamanaka.
Transformacion de células de la piel humana en células

madre embrionarias.

EL PROCESO DE OBTENCION

LAS CELULAS PLURIPOTENTES INDUCIDAS (IPS) TIENEN LAS
MISMAS PROPIEDADES QUE LAS CELULAS MADRE EMERIONARIAS

Se extrae una_
célula de la piel de
un humano adulto

Mediante un virus, se insertan
cuatro genes para que la célula
se reprograme

se ha transformado en IPS

\ 3 Se deja cultivar. Al cabo
| de 25 dias, la célula adulta

—_— Los cientificos logran derivar
e — al cultivo hacia todo tipo de
e tejidos especializados
ot i e o W N . X%
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Dos equipos cientificos han realizado el experimento
por separado y de manera simultanea
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2010: CRAIG VENTER y su equipo anuncian en la revista Scien
creacion de la primera "célula sintética".

La creacion de una célula sintética

Célula Grupo de ADN Cromosoma
~ AT T ey o
gLy oy </
‘T j Células que se
multiplican
Cromosoma Genes millones de

veces

O O

® 't

Fuente: www.comunicas.org
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Cromosoma
sintético

DoopoRiaione crorf\oso.ma de - C?opnarc:: ote ctOdlgo y Insertaron el cromosoma dentro
la célula de una bacteria existente quimicame e‘ con§ ruyer-on un =) de Ja calula de tna bacieria ue
usando una computadora. cromosoma sintético, uniendo

se replico a si misma.
los bloques de ADN.



La Primera Célula sintética

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



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

Las bases que rigen la transmision 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?

HERENCIA MEZCLADA
La hipotesis 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 PARTICULADA

La hipotesis de "particulas” es la idea de que los padres transmiten
unidades discretas heredables (genes)

Mendel documenté un mecanismo de particulas a
través de sus experimentos con guisantes



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

1.2 Ley de Mendel: Ley de la segregacion Al
A AA Aa
los dos alelos, que codifican para cada a Aa aa
caracteristica, son segregados durante
la produccion de gametos mediante una A A
division celular meiotica. Esto significa
que cada gameto va a contener un solo a Aa Aa
alelo para cada gen.
a Aa Aa

2.? Ley de Mendel: Ley de la independencia

AL Al aL al
Mendel concluy6 que diferentes rasgos

son heredados independientemente
unos de otros, no existe relacion entre
ellos, por lo tanto el patron de herencia aL AlL-aL Al-aL al-aL  al-aL
de un rasgo no afectara al patrén de
herencia de otro

AL AL-AL AI-AL | alL-AL | al-AL
Al AL-Al | Al-Al | alL-Al | al-Al

al AlL-al Al-al alL-al @ al-al


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

Como se Heredan los Rasgos Unicos?



1.2 Ley de Mendel: Ley de la segregacion

los dos alelos, que codifican para cada
caracteristica, son segregados durante
la produccion de gametos mediante una
division celular meidtica. Esto significa
que cada gameto va a contener un solo
alelo para cada gen.

A A
a Aa Aa
a Aa Aa


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

1era LEY de MENDEL

LEY DE LA SEGREGACION:

“Los genes se distribuyen sin
mezclarse con otros genes”



¢ COMO SE HEREDAN LOS RASGOS UNICOS?

polen

~ T
Wv

Generacion de
los padres (P)

fecundacion cruzada

planta de flores planta de flores
moradas blancas
de raza pura de raza pura

Descendientes de
la primera
generacion filial (F,)

todas las plantas de
flores moradas

Cruza de plantas de chicharo de raza pura para flores blancas o0 moradas



flor de chicharo intacta flor diseccionada para mostrar
sus estructuras reproductoras

Carpelo (femenino,
produce 6vulos)

Estambre (masculino, produce
polen que contiene espermatozoides)




! 7 T Generacion de
los padres (P)
T~_polen_~ V

fecundacion cruzada

planta de flores planta de flores
moradas blancas
de raza pura de raza pura

Descendientes de
la primera
generacion filial (F.)

todas las plantas de
flores moradas

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



Autopolinizacion de plantas de
la F1 con flores moradas

Primera generacion
filial de
descendientes (F,)

@

se autopoliniza

Segunda generacion
filial de
v descendientes (F,)

3/4 moradas 1/4 blancas




Pp
se autopoliniza

!

ovulos

espermatozoides

=

\ J
| \ /
I |

1 1
7 pP 1 pp

(a) Cuadrado de Punnett del cruce de un rasgo Unico



Los pares de alelos de los cromosomas homologos
Se separan o se segregan unos de otros en la
meiosis. Esta conclusion se conoce como la ley de la
segregacion de Mendel

Mendel concluyé que diferentes rasgos son
heredados independientemente unos de otros, no
existe relacion entre ellos, por lo tanto el patron
de herencia de un rasgo no afectara al patron de
herencia de otro



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

progenitor homocigoto gametos

(a) Gametos producidos por un progenitor homocigoto

progenitor heterocigoto gametos

(b) Gametos producidos por un progenitor heterocigoto

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



cruzamiento de prueba

polen

\ , [
Q { 'y’---’
X.\( \\>// \
)/

La cruza de tal organismo dezzs::;";fsssﬁ;z°:pp ;33r;'::@
con un organismo recesivo ~
homocigoto puede

determinar si el organismo

dominante era homocigoto
(izquierda) o heterocigoto
(derecha).



Como se Heredan los Rasgos
Multiples?



Rasgo Forma dominante Forma recesiva
Forma -
i @
semilla | lisa rugosa
Color "
de la !
semilla | amarilla verde
- ;
de la R \
vaina | inflada constreiida
Color "_/f "
de la S ——
vaina amarilla
Color
de la
flor
blanca
Ubicacion
de la en las en la
flor junturas punta de
de las hoj las ramas
Tamaino
de la 4
alta (unos = corta(de /X,
180 cm ' 20a40cm =f-
aprox.) aprox.) y

A FIGURA 10-10 Rasgos de las plantas de chicharo
estudiadas por Gregorio Mendel

Algunas de las
Variaciones halladas
por Mendel en las
plantas estudiadas

Mendel cruzo 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 DISTRIBUCION INDEPENDIENTE:

La herencia independiente de dos 0 mas rasgos se llama ley
de la distribucion independiente.

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



2.° Ley de Mendel: Ley de la independencia

Mendel concluy6 que diferentes rasgos
son heredados independientemente
unos de otros, no existe relacion entre
ellos, por lo tanto el patrén de herencia
de un rasgo no afectara al patrén de
herencia de otro

AL Al aL
AL AL-AL  Al-AL  al-AL
Al  AL-Al ' Al-Al | al-Al
aL AlL-aL Al-aL al-aL
al AL-al | Al-al | al-al

al
al-AL
al-Al
al-aL

al-al



Para empezar, cruzo 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 sabia 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
/'-—_ $ F
) 7
lisa - rugosa
\h",)l
amarilla verde N

SSYY

SsYy



Mendel postuld

que los rasgos se SsYy
heredan de forma se autopoliniza
independiente v
ovulos

® 1@ @ @

FINES

' 1 1
SSYY 16 SSYy |16 SsYY

ol

7))

o1

Q4 1 1 1

ko) 16 SSyY 16 SSyy 16 SsyY
§_1_ ‘;‘.:?"
o 1 W < | 9§
@ i6 sSYY |16 sSYy |i6 ssYY

1
]

@O ® O ®

-

Q@

6 sSyY 16 sSyy 16 ssyY

(a) Cuadrado de Punnett de una cruza de dos rasgos



@Y
nhegro, pelo corto marrén, pelo largo
BBLL Z i'

)
Filial 1 '

negro, pelo cort! I ! I'

Filial 2






La herencia independiente de dos o0 mas rasgos se
llama ley de la distribucion independiente.

Los rasgos multiples se heredan de forma
Independiente si los alelos de un gen estan distribuidos
en los gametos separados de los alelos de otros genes.

Se produce una distribucion independiente cuando los
rasgos que se estudian estan controlados por genes de
diferentes pares de cromosomas homologos.

. Por qué? Por la separacion de los cromosomas
homoélogos en la Meiosis



1era LEY de MENDEL

Ley de la segregacion “Los genes se distribuyen sin
mezclarse con otros genes”

2da LEY de MENDEL

Ley de la distribucion independiente “los genes que estan
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?



Herencia Extramendeliana

- LIGAMIENTO

- ALELOS MULTIPLES
~- DOMINANCIA INCOMPLETA
~- CODOMINANCIA
- EPISTASIS



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 distribuirian de forma independiente?

.,COMO SE HEREDAN LOS GENES SITUADOS EN EL MISMO
CROMOSOMA?



LIGAMIENTO

Dos loci estan 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.

Se heredan juntos



Ligamiento

Los genes del mismo cromosoma tienden a heredarse
juntos

gen del color de las flores gen de la forma del polen

B O B

alelo alelo
morado, P alargado, L
alelo alelo

rojo, p redondo, /

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



Se Pueden Producir Nuevas
Combinaciones en los alelos ligados?

Cuanto mas alejados estan entre si dos loci
ligados ( V y B) mas probable es que se dé
sobrecruzamiento entre ellos, esto es,
recombinacion.



Los cruzamientos producen nuevas combinaciones de
alelos ligados

gen del color de las flores gen de la forma del polen
—Cl >, WD

cromatidas | @)
hermanas ) -
—» |{\ . —______/ - “\\“__ . )

cromosomas
homoélogos

" (duplicados)

en la meiosis |

alelo morado, P alelo alargado, L

cromatidas
hermanas

-

alelo rojo, p alelo redondo, /
(a) Cromosomas duplicados en la profase de la meiosis |



gen del color de las flores gen de la forma del polen

1
—>
cromatidas
hermanas
—>
alelo morado, P alelo alargado, L| ¢romosomas
homalogos
" (duplicados)
en la meiosis |
- —>
cromatidas
hermanas
—
B
alelo rojo, p alelo redondo, /

(a) Cromosomas duplicados en la profase de la meiosis |




(b) Entrecruzamiento en la profase |




gen del color de las flores gen de la forma del polen

| o |

alelo alelo
morado, P alargado, L

» @
P L alelo alelo
. . rojo, p redondo, /
p 8 L “Normal”
cron1at|Qas p / cromatidas
recombinados o intactos

3 !

(c) Los cromosomas homologos se separan en la anafase |

Bo

Cuando los cromosomas homologos se separan en la anafase de la
meiosis |, una cromatida de cada uno de los homaélogos contiene parte
del ADN de una cromatida del otro homélogo.




gen del color de las flores gen de la forma del polen

& * E—) 2
- D D)
cromosomas cromosomas
recombinados p intactos
-
p
- | Q

(d) Los cromosomas intactos y recombinados después
de la meiosis Il

Después de la meiosis ll, dos de las células haploides
hijas reciben cromosomas intactos y dos reciben cromosomas




Sistemas de Determinacion Sexual

Es un sistema biol6égico que determina el desarrollo de las caracteristicas
sexuales en un organismo.

% En la mayoria de los casos, la determinacién del sexo es genética, machos y hembras tienen
diferentes alelos, o incluso diferentes genes, que especifican su morfologia sexual.

3% En animales habitualmente se dan también diferencias cromosomicas.

3 En otros casos el sexo estd determinado por variables ambientales, como la temperatura, o
incluso variables sociales, relativas a la poblacion



Determinacion 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.
e Machos serdn los que presenten genotipos mm, mh y mf;

e Hermafroditas los de genotipo hh y hf
e Hembras unicamente los genotipos ff seran de hembras.



Determinacion genética del sexo

Sistema XY

El sexo de un individuo esta 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
Xy un cromosoma Y

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

el sexo del embridn

—— X chromosome

H —Y chromosome

| I—

Sex chromosomes




Determinacion genética del sexo

Sistema XY

|
adre
; 8\ x,/

espermatozoides

=

madre

[P

descendencia femenina

descendencia masculina

Cada ovulo 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 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 nimero par de cromosomas, y los machos
numero impar.

El sistema X0 se da en algunos insectos como grillos, cucarachas y saltamontes.

Sistema Z.(

Es similar al anterior pero
el individuo de numero par
de cromosomas es

macho suelen denominarse

»® 77, siendo las hembras Z0.
R

~""Ci ; f *

- o v 9, d‘

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

-X0: Insectos (saltamontes)



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

-ZW Aves y peces
LZ 2 of
ZW -> ?




Haplodiploidia

Caracteristico de insectos sociales como hormigas, abejas o termitas, la
determinacion sexual por este sistema no depende de 1a presencia de
cromosomas sexuales, pero en ella los machos y las hembras tienen
diferente constitucién cromosémica.

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

La partenogénesis es una forma de reproduccion basada en el
desarrollo de cé€lulas sexuales no fecundadas.



Determinacion del sexo en abejas Haplodiploidia

En abejas y avispas la herencia del sexo
depende de la dotacion cromosdémica,
haploide o diploide.

Células
somaticas Gametos

L —)
@ MEIOSIS PARTENOGENESIS?

Macho

- »@
| 7

Macho Hembra

Hembra
* MITOSIS FECUNDACION




Determinacion ambiental del sexo (EDS)

Los individuos se ven influidos por diversas variables del
entorno. Temperaturas

. L. extremas.
De entre los factores determinantes, el mas importante
. Ly \/ u
habitualmente es la temperatura, pero tambié€n pueden | S -
influir la duracion del dia, la nutricidn, la densidad, la Je. A a Ssdsearrilian
humedad, la composicidn i6nica del medio ambiente, hembras.

También la poblacion puede determinar el sexo del
organismo.

Frecuente en anfibios y reptiles, también se ha observado
en algunas especies de aves y peces.

Temperaturas

calidas.

J
' W
(-

n Se desarrollan

machos.




Herencia Ligada al Sexo

Los genes responsables de algunos caracteres se
localizan en los genes X e Y, por lo que su
determinacion esta ligada a que una persona sea de
uno u otro sexo



Cromosomas sexuales de Mamiferos

[R————p
—rad) Y

Aunque el cromosoma Y es mucho mas pequeno que el cromosoma X,
una pequefa parte de ambos cromosomas sexuales es homologo.
Como resultado, loscromosomas Xy Y se emparejan durante la
profase de la meiosis y se separan en la anafase |



Cromosomas sexuales de Mamiferos

Segmento Segmento
diferencial con el homologo con el
cromosoma Y cromosoma Y

——

—

X

/ —_—
Segmento diferencial Segmento homdlogo
con el cromosoma X con el cromosoma X

Cromosoma X

Cromosoma Y

El segmento homologo permite el apareamiento y
posterior segregacion 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 solo algunos genes.
En los seres humanos, el cromosoma Y tiene cerca de
80, muchos de los cuales cumplen una funcién en la
reproduccion masculina. El gen ligado mas conocido a
un cromosoma Y es SRY,(Desarrollo reproductivo)

El cromosoma X contiene mas de 1,000 genes, pocos
con funcion concreta en la reproduccion 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 estan ligados a los cromosomas sexuales



Herencia Ligada al Sexo
————
—)

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

Los genes ligados a los cromosomas sexuales se

encuentran solo en el cromosoma X o solo en el
cromosomayY




Herencia Ligada al Sexo

Segmento
Hemofilia Enfermedad Anemia Distrofia homélogo con
AyB de Fabry hemolitica muscular Y

—— —_—~ —_—— /S

Albinismo
Centromero Ictiosis

Sindrome de
Lesch-Nylan

Y
—— — D ———
Zona inerte Zona con genes Segmento
(heterocromatina) ligados a Y homologo con X

(ginandricos)



¢, Gomo 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 expresaran las
relaciones de dominantes y recesivos entre

los alelos.

Los machos expresan completamente

todos los alelos que tienen en su Unico cromosoma X,
independientemente de que sean dominantes o
recesivos.

Hembra: XX Macho: XY



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

X

Daltonismo

(a) Vision a color normal

El individuo no diferencia el rojo del verde

(b) Ceguera a los colores rojo y verde

Hay varios alelos
recesivos
defectuosos

de estos genes si
los llamamos ¢

Aproximadamente
7% de los hombres
tienen defectos de la
visidn cromatica.
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.



DALTONISMO

Herencia ligada al cromosoma X

madre

/

owion/” 1\
\x/

|

C

N

M
[
col
padre B
S W
o
= descendencia femenina
£
2
(]
0
N7
descendencia masculina
(c) Hijos esperados de un hombre con vision cromatica normal
(CY) y una mujer heterocigota (Cc)
GJUII IGUGOIVU Gl vuyuuiu pul vidl

el cromosoma X para los colores

El daltonismo es hereditario y
se transmite por un alelo
recesivo ligado al cromosoma
X. Siun varén hereda un
cromosoma X con el alelo
alterado sera daltonico. En
cambio en el caso de las
mujeres, que poseen dos
cromosomas X, solo seran
daltonicas 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

DALTONISMO




HEMOFILIA

Herencia ligada al cromosoma X

O
HO@L

XHY XHX  XHXH XY

XHY

Es una Enfermedad Genética
recesiva que impide la buena
coagulacién de la sangre.
Esta relacionada con

el cromosoma X




Herencia Mendeliana

- Cada rasgo esta controlado por un gen unico,
- Hay soélo dos posibles alelos en cada gen,

» Un alelo es completamente dominante respecto de
otro, que es recesivo.



DOMINANCIA INCOMPLETA

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

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

Padres puros blanco y marron.
Descendencia ruana




DOMINANCIA INCOMPLETA

'Padres homocigotos
contrastantes - blanca

Padres homocigotos
contrastantes - roja

F, muestra tres fenotipos en una

martes 15 de mayo de 2012 proporcion 1 blanco : 2 rosas : 1 roja &



DOMINANCIA INCOMPLETA

La herencia de la textura del pelo en los seres humanos  madre

En los seres humanos,

la textura del cabello esta
influida por un gen con

dos alelos que

no son completamente
dominantes, a los que
llamaremos C1y C2

C1C1= cabello rizado

C2C2= cabello lacio.

C1C2 (heterocigotos)=, cabello ondulado.



CODOMINANCIA

En un heterocigota se expresan los dos alelos

La codominancia es un
modelo hereditario no
mendeliano en donde en el
estado heterocigoto no hay
gen recesivo sino que

Alelo CN cN (galling negra)
ambos se comportan como g g

dominantes, \

\\

J

Codominante CN CE (gallo blanco)



ALELOS MULTIPLES:

trastornos genéticos humanos, como el sindrome de Marfan,
la distrofia muscular de Duchenne la fibrosis
quistica y otras estan relacionados con genes que poseen alelos multiples



ALELOS MULTIPLES
Multiples variantes de un mismo gen

Gen Color pelo en conejos conejos con 4 alelos

cC coicH! gict cc

Salvaje Chinchilla, Himalaya Albino




ALELOS MULTIPLES
HERENCIA DE GRUPOS SANGUINEOS EN EL HOMBRE

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

GRUPO GENOTIPOS
SANGUINEO |POSIBLES
A IATIA 0 TAd
B IBIB ¢ IBi
AB JAIB

0 (Cero) il

IA codominante con IB, y ambos dominantes sobre i



ALELOS MULTIPLES
HERENCIA DE GRUPOS SANGUINEOS EN EL HOMBRE

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

A 2

N\
Antigeno A / ‘

Antigeno B
(aglutininas) ANt B or
plasma .

AB

O

No tiene
antigenos

Antigenos Ay B

Anti Ay Anti B en plasma




Tipo de sangre
A

Genotipo

IAIA 6

IAj

IBl8 6

IBj

AB

IAlB

Gl6bulos rojos

Glucoproteina A

Glucoproteinas Ay B

Sin glucoproteinas A ni B

Tiene anticuerpos
en plasma para:

Glucoproteina B

Glucoproteina A

Ninguna
glucoproteina
AniB

Glucoproteinas
AyB

Puede recibir
sangre de:

A u O (sangre sin
glucoproteina B)

B u O (sangre sin
glucoproteina A)

AB, A, B, O (receptor
universal)

O (sangre sin
glucoproteinas A ni B)

Puede donar
sangre a:

Ao AB

B o AB

AB

0O, AB, A, B
(donador
universal)

Frecuencia
en Estados
Unidos

40%

10%

4%

46%



En las transfusiones sanguineas reaccionan los antigenos del
donante con los anticuerpos del receptor.

>

A ——

—>

B



Factor RH de la Sangre

El factor Rh es una proteina integral de
la membrana aglutindgena de los
globulos rojos.

Rh positivas aquellas personas que
presenten dicha proteina en sus
eritrocitos

Rh negativa quienes no presenten la
proteina

Mono Rhesus

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



|-|
La herencia de los grupos sanguineos. Alelismo multiple. Herencia autosémica

“Rh

El sistema Rh depende del antigeno D.

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

los genotipos rr son Rh-

Antigeno D
(Rh+)

Los individuos
Rh- son siempre
homicigoticos
recesivos (Ir)

No Anti D
(Rh-)




ERITROBLATOSIS FETAL

el Al1
mothér
Placenta < Rh- Rh+
%\/ s Ans-Rh L&k \ /
* M Firs ambodies
/!\.,‘;' ;'h'z ~£ URROOK ' ~'- ‘F;;;umi
\. o/ ! fetus > / faotus
.;&\ ( * \ "
Rh'
antigens Rh+ 1. Bebé Rh+
(a) First () Botween (c) Second
pregnancy pregnancioes pregnancy

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 formara anticuerpos anti Rh (la
madre reconoce como extrano el facto Rh y sintetiza anticuerpos anti Rh).

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

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



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

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

BbCe % BbCe¢ .‘

Sperm .
We) BE W@ W@

Eggs

1460 Hay un gen epistatico y otro

hipostatico, se denomina
epistatico al gen que se
manifiesta (el que enmascara
el efecto del segundo) e
hipostatico al gen no alélico
que se inhibe

Ya(c)

Ya(ee)

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



Tipos de Epistasis mas Comunes

EPISTASIS

[ SIMPLE {

. DOBLE {

DOMINANTE
RECESIVA
DOMINANTE

RECESIVA
DOMINANTE / RECESIVA



Epistasis Simple Recesiva

en Ratones M A
se presentan tres tipos de Y
colores; negro, marrén y albino Sperm
: Eggs -
El gen C estimula la
formacion de pigmento 1/4@ ‘—J ‘J ‘—) ‘—‘-—/

en el cuerpo.

El homocigoto (cc)

produce albinismo. ‘ na | »

El gen B prod la@e) | R, | SR, | | L
gen b produce BBCc BbCc BBcc Bbce

pigmento negro ~ Y N

y su alelo recesivo (bb) BbCe bbCe Bbcc bbce

produce el pigmento
marréon en presencia del
gen C.

El gen c en estado homocigébtico (cc) es

epistatico sobre los genes B y b, por lo cual
ccBB, ccBb, ccbb, son albinos.

El gen ¢ en estado homocigotico (cc) es epistatico sobre los genes B y b,



Epistasis Simple Dominante en color de pelo en
perros

( A ): color negro.

( a ): color marnrén.

( B ): inhibe la expresion de color (blanco).

( b ): no inhibe la expresion de color (negro o mandén).

Si se aparean machos y hembras blancos con genofipo
AaBb, la descendencia presentara una relacion fenotipica de:

12 blancos : 3 negros : | mamén

Esto ocume porque el gen B es epistatico sobre los alelos Ay q,
en consecuencia todos los individuos con genotipo A-B- y aaB-
seran blancos.



EPISTASIS

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

43

C. simple C. roseta C. guisante C. nuez

rrpp Rrpp, RRpp rrPp, rrPP RRPP,
RRPp
RrPP, RrPr

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




Herencia Poligénica:

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

Ej. Color de la piel (tomamos 3 genes):
Aya,Byb,Cyc
Cuanto mas letras mayusculas (Dominantes) mas oscura sera la
piel

AABBCC- la piel mas oscura
aabbcc- |la piel mas clara



Pleiotropia

GENES UNICOS CON EFECTOS MULTIPLES EN EL FENOTIPO

 Alelos unicos que tienen mas de un
efecto fenotipico diferenciable.

* Un ejemplo de ésto es el patron de
coloracion y ojos cruzados en gatos
slameses. Ambas caracteristicas estan

causadas por el mismo alelo.

e Estos caracteres no relacionados

causados por la misma proteina
producida por el mismo alelo.




« Ejemplo gen w en
felinos: produce
color blanco y

sordera

El gen mirlo en
Collie: manchas
grises, microftalmia,
hipoacusia




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

Globulos Falciformes

‘

Es un cambio en un Unico nucleétido y da por resultado un aminoacido
incorrecto en una posicion crucial de la molécula de hemoglobina,



Pleiotropia
Ejemplo anemia falciforme

/

Cambio de un nucleétido
en el DNA del gen de
la hemoglobina

e > . = \
I st:plda destruccion| | problemas | |Acumulacion de células
Produccion de hemogiobina S los glébulos rojos circulatorios | |falciformes en el bazo
en lugar de la A i \ \
Baja concentracion de l ‘gat;]:zﬁn
oxigeno en lo tejidos ’
An Dano Danos en
emia cerebral otros 6rganos

Agregacion de la hemoglobina S para
formar estructuras casi cristalinas en
aguja en los glébulos rojos ebiii d =
e ' fisica
Distorsion de los glébulos rojos, W -
adquieren forma de hoz (falciforme) J’
Funcién mental
disminuida

Fallo renal
». Reumatls 0




Genes Letales

Ausencia de pelo en perros

Alelo H es dominante para ausencia de pelo y
letal en estado homocigoto.
" 1/4 h h normal (con pelo)
Hh x Hh < 12 Hh sin pelo
(sin pelo) (sin pelo) . 174 H H muere antes de nacer

Xoloitzcuintle

con pelo x sin pelo
A
gametos: @ @

/

12 h h (con pelo) 1/2 H h (sin pelo)
Cruzamiento de Prueba




El ambiente afecta la accion de los genes

Zonas calidas pelaje claro (afecta produccion de melanina)

ALELOS SENSIBLES A LA TEMPERATURA - En ratones,
conejos, gatos y la mosca de la fruta

Himalaya (chch) Albino (c ¢)




Alelo de alas vestigiales

Longitud promedio del ala (mm)—»

o

18° 19° 20° 21° 22° 23° 24° 25° 26° 27° 28° 29° 30° 31°
Temperatura durante el desarrollo (en grados Celcius)



Penetrancia y expresividad

Ambos conceptos se refieren a la expresién fenotipica variable de
ciertos genes

Penetrancia: Proporcion de individuos en una poblacion que

presentan el fenotipo correspondiente a su genotipo. SiP <1 se
habla de penetrancia incompleta

S101% I 1014 101% 10

Expresividad: El grado de expresion individual de un fenotipo para

00000V




Expresividad Variable

Manchado en Perros Beagle | EM
o O
LS e
LSl St
halie




Expresividad

Figure 2-33a
Introduction to Genetic Analysis, Ninth Edition
2008 W, H Freaman and Company

La polidactilia se manifiesta en grados distintos



La enfermedad de Huntington

Deterioro lento y progresivo de algunas partes del cerebro, o que produce una
pérdida de la coordinaciéon, movimientos espasmaddicos, trastornos de la
personalidad y, finalmente, la muerte en los casos mas graves.

Los sintomas de la enfermedad de Huntington aparecen entrelos 30 y los 50 anos.

Por tanto, muchas personas pasan el alelo a sus hijos antes de sufrir los primeros
sintomas

Penetrancia Incompleta de un gen Letal

Enfermedad de Huntington: Desorden neurodegenerativo de expresion tardia
causada por un Gen dominate. Produce grados de letalidad variable en
humanos (penetrancia incompleta).

GENES LETALES : Todos mueren
GENES SEMILETALES: muere sobre el 50%
GENES SUBVITALES : muere menos del 50%




ANOMALIAS CROMOSOMICAS

Ciertas enfermedades genéticas son causadas por
alteraciones en los cromosomas, como modificaciéon
en el numero, en la forma, perdidas, duplicaciones etc.



ALTERACIONES ESTRUCTURALES
Mutaciones Cromosomicas

Delecidn: Intersticial, Terminal
Duplicacion

Inversion

Traslocacion



a) Delecion

v v
ab c defg ab cfg
e ™ = = P e e s
b) Duplicacién

v v

ab cdefg ab cdefefg
S = o ) e [ e e e
¢) Inversién

v v
ab cdefg abcedfg

e ™ = i > e ™ 1 )

d) Translocacion $

ab c de ab cdwx
Cromosoma 1 CIEITmrd—r71m Cromosoma 1 derivado Ty
CmmosomaZc:m::ﬂ:D-'(}omosc)maZ derivado 1 — T 1ID

rs UVvVwX rst u vefg

N




ALTERACIONES CROMOSOMICAS NUMERICAS

Provocadas por No Disyuncion de
cromosomas homologos o de cromatides
hermanas durante la meiosis



La aneuplodia se debe a fendOmenos de no-disyuncion meiotica,
que es un error en la segregacion de los cromosomas durante la

meiosis.
Esto da lugar a trisomias y monosomias.

QO ODOD®O

No disyuncion durante la meiosis | No disyuncion durante la meiosis Il

=
%/



No Disyuncion

Female XX

Z X\

Nondisjunction

4 \"—\\

@ @

Female

W /\ XXX @
Male / & X
.

: i Female T
: (triple X) (Turner
XY syndrome)
Sperm

w— Y XXY oYy

T
V Male
. (Klinefelter Nonviable

syndrome)




Alteraciones cromosomicas numericas

Monosomias: ausencia de cromosoma (un solo X)
Sindrome de Turner. Una en 2500 mujeres.
Esterilidad. Deberan tomar hormonas para los
cambios en la pubertad

Trisomias: exceso de un cromosoma.
Sindrome de Down. Deficiencias mentales

Sindrome de Klinefelter, dos 0 mas (XXY): Infértiles,
iIncapacidad de aprendizaje.




HERENCIA MENDELIANA HUMANA




HERENCIA MENDELIANA HUMANA

DOMINANTE RECESIVO
NACIMIENTO DEL NO PICO VIUDA
PELO “PICO VIUDA”
HOYUELO EN CARA NO HOYUELO EN
CARA
LOBULO OREJA LIBRE LOBULO OREJA
PEGADO
HENDIDURA NO HENDIDURA
BARBILLA BARBILLA
PECAS NO PECAS
CERUMEN HUMEDO CERUMEN SECO
DOBLAR LENGUA NO DOBLAR LENGUA
VISION NORMAL DALTONISMO
VISION MIOPE VISION NORMAL




Hipercolesterolemia

HERENCIA DOMINANTE

HIPERCOLESTEROLEMIA MNORMAL Fenotipo

< @
:
. Genotipo

- 1
A Wi
. aJ._

Gametos .

.
HIPERCOLESTEROLEMIA, Fenotipo

F1 e Genotipo



Albinismo

HERENCIA RECESIVA

MNORMAL MORMAL Fenatipo

,, e X Genctipo

P /
Smelia . . .

MNORMAL MNORMAL MNORMAL ALBINO Fenotipo

F1 Genotipo




