cia y variacion en plantas y animales. La publicacién de los

articulos de Gregor Mendel en 1866 es uno de los eventos
mas importantes en la historia de la genética; sin embargo, estos
documentos fueron ignorados hasta 1900 cuando fueron encon-
trados y publicados por tres bidlogos (Hugo de Vries en Holan-
da, Carl Correns en Alemania y Erick Von Tschermack en Austria)
quienes dieron crédito a Gregor Mendel el cual fue nombrado El
Padre de la Genética.

Estos hechos y los que lo precedieron dieron la pauta para
que la ciencia de la Biologia tuviera grandes avances en el area de
la Genética. A partir de 1900, el descubrimiento de la estructura
del ron y las nuevas tecnologias de multiplicacién del material
genético, marcaron una nueva era donde las herramientas biotec-
nolégicas cumplen un papel muy importante.

En la actualidad la biotecnologia ha avanzado considerable-
mente, el conocimiento basico de las leyes de la herencia y la
variacién son fundamentales para entender los mecanismos de
transmision de los genes y su manipulacién. Son las herramientas
que todo estudiante del area agropecuaria debe de conocer para
entender la biologia de la sintesis de proteinas y su papel en el

~comportamiento productivo de plantas y animales.

El presente libro es el resultado de una compilacién de ma-
terial educativo basico que tiene como fundamento principal el
ensenar al estudiante de licenciatura las bases fisicas y quimicas
de la herencia. Para la lectura este libro se requiere que el lec-
tor cuente con los conocimientos elementales sobre biologia y
quimica que le permita el proceso ensenanza-aprendizaje de los
temas contenidos en la obra.

I a Genética es la ciencia que estudia las leyes de la heren-
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Prologo

nivel medio superior y superior, y pretende ser

la base del aprendizaje sobre genética para es-
tudiantes de niveles avanzados. El lenguaje sencillo
y cotidiano utilizado permitira al lector un panorama
general sobre la Genética, la ciencia del estudio de las
leyes de la herencia y variacion tanto en plantas como
en animales. El conocimiento de las herramientas con-
ceptuales surgidas de la publicaciéon de los articulos
de Gregorio Mendel en 1866; fueron algunos de los
eventos mas importantes de la historia de la genética,
lo cual derivé en la distincion de considerarsele “El
Padre de la Genética”. Estos hechos y los que le pre-
cedieron dieron la pauta para que la Ciencia de la Bio-
logia tuviera grandes avances. Posterior al afio 1900,
ocurrieron otros eventos, como el descubrimiento de la
estructura del Apn y de las nuevas tecnologias de la du-
plicacidn del material genético; las cuales han marcado
una nueva era, donde las herramientas biotecnolégicas
desempefian un papel muy importante. Aun cuando en
la actualidad la biotecnologia ha avanzado de manera

l a presente obra estd dirigida a estudiantes de
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considerable, el conocimiento basico de las leyes de la
herencia y la variacién son fundamentales para enten-
der los mecanismos de transmision de los genes y de su
manipulacidn.

Este libro es el resultado del esfuerzo conjunto e
interdisciplinario de los integrantes de los Cuerpos
Académicos Consolidados “Manejo, conservacién y
mejoramiento de los recursos fitogenéticos” y “Mejo-
ramiento y biotecnologia y sistemas de alimentacién”
de la uam Agronomia y Ciencias, de la Universidad
Autonoma de Tamaulipas. Los autores agradecen a to-
das aquellas personas y revisores que contribuyeron al
enriquecimiento y fortalecimiento de las notas, apun-
tes y material educativo recopilado para esta obra, en
especial, se agradece al doctor Héctor Castillo Juarez
del Departamento de Produccion Agricola y Animal de
la Universidad Auténoma Metropolitana, Unidad Xo-
chimilco y al personal del Departamento de Fomento
Editorial de la Universidad Auténoma de Tamaulipas.

ARNOLDO GONZALEZ REYNA
Ph. D., Profesor Emeérito,
udM Agronomia y Ciencias, UAT
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Bosquejo historico
Introduccion

tiene conocimiento de que sus origenes datan del
afio 1000 aC., se dice que inici6 con los trabajos
de Gregor Mendel a quien se le denomina “el padre de
la genética”. En el tiempo de Mendel ya existia eviden-
cia suficiente de que un huevo y un esperma formaban
un cigoto fertilizado y aun cuando la teoria celular fue
establecida, en esa época no se conocia el concepto de
division celular. A lo largo del tiempo grandes natu-
ralistas y bidlogos han concentrado su investigacion
al estudio de la herencia, sin duda alguna uno de los
grandes misterios de la naturaleza, por lo que el objeti-
vo de este capitulo, es proporcionar al lector un breve
bosquejo de la serie de acontecimientos que han dado
origen a la genética moderna.
1761-1767 G. Kélreuter. Llevé a cabo cruzamien-
tos entre varias especies de Nicotiana y encontrd que
la progenie es cuantitativamente intermedia entre sus

l a genética es una ciencia joven, y aun cuando se
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padres en apariencia, mientras que los hibridos de las
cruzas reciprocas son indistinguibles. Concluye que
cada padre contribuye igualmente a las caracteristicas
de la descendencia.

1779 M. Lort. Reporté la herencia peculiar de la ce-
guera humana al color a La Sociedad Real de Londres.

1784 Nigeli. Enunci6 la teoria de la idioplasma,
que establece que el nucleo celular es el vehiculo de
la berencia.

1794 Erasmus Darwin. Publicé Zoonomia, o las
Leyes de Vida Orgénica. Fue un célebre médico y poe-
ta del siglo xvin, abuelo y precursor de las teorias de
Charles Darwin quien publicara el libro E/ origen de
las especies en 1859.

1798 La publicacion del escrito de Thomas
Malthus’ sobre el “Principio de la Poblacién”, un tra-
bajo que Darwin afirmo le ayudé a idear el principio de
evolucion por la selecciéon natural. -

1800 Karl Friedrich Burdach. Acuiia el término
Biologia para denotar el estudio de morfologia, fisiolo-
gia y psicologia humana.

1802 Gottfried Treviranus y Jean Baptiste de
Lamarck. En forma independiente amplian el signi-
ficado de Biologia para incluir el estudio de todas las
cosas vivientes.

1809 Jean Baptiste Lamarck. Presento su teoria de
la evolucién con la publicacién “Philosophie Zoologi-
que” que dio énfasis a la unidad fundamental de vida y
la capacidad de especies para variar. En este afio nace
Charles Darwin.

1820 Christian Friedrich Nasse. Formul6 la ley de
Nasse la cual afirma que la hemofilia s6lo ocurre en los
varones y se transmite por las hembras no afectadas.

14
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1822-1824 T. A. Knight, J. Goss y A. Seton. En
forma independiente realizan cruzas con guisante
y observan la dominancia en la descendencia,
ademas observan la segregacién de varios caracteres
hereditarios en la proxima generacién. Sin embargo,
ellos no estudiaron las generaciones mas alla de la F1
ni determinaron las proporciones numéricas en que los
caracteres se transmiten.

1823 Thomas Andrew Knight. Confirmé la
dominancia, recesividad, y segregacion en los guisantes,
pero no descubri6 las regularidades.

1827 Karl Ernst von Baer. Observé por primera
vez el Ovulo mamifero; él considerd las células de
esperma como “Entozoa,” es decir, parasitos y los
nombré espermatozoos.

1828 Karl Ernst el von Baer. Publicé La
embriologia de animales, concepto que es fuertemente
opuesto al perfeccionismo.

1831 Robert Brown. Publicé sus observaciones
sobre el descubrimiento y la ocurrencia de niicleos en
las células.

1838 M. J. Schleiden y T. Schwann. Desarrollan
la teoria celular. Schleiden nota el nucleolo dentro de
los nucleos. La palabra Proteina aparece primero en
la literatura quimica en un articulo por G. J. Mulder.
El término, sin embargo, fue establecido por J. J.
Berzelius.

1840 Martin Barry. Expresé la idea de que el es-
permatozoide entra en el évulo o huevo.

1844 Charles Darwin. Escribe sus primeros borra-
dores de sus ideas sobre la seleccion natural en un ensayo
inédito. Chambers publica anénimamente Vestigios de
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la historia natural de la creacion (Vestiges of the Natural
History of Creation).

1855 Alfred Russel Wallace. Publica “La ley que
ha regulado la introduccion de nuevas especies” anti-
cipandose a la teoria de la evolucién por seleccién na-
tural de Darwin. Mas tarde el fisidlogo alemén Rudolf
Virchow declara el principio de que las nuevas células
se originan solo por la division de células previamente
existentes (Omnis cellula e cellula). Se establece en-
tonces la célula como la unidad de reproduccién. El
reconocimiento de la célula como unidad reproducto-
ra condujo al abandono de la teoria de la generacion
espontdnea y del pre “formacionismo”. Un animal o
una planta se originan de una simple célula, a través
de sucesivos estados de diferenciaciéon de un huevo. La
célula contiene las potencialidades de generar un orga-
nismo. Esta generalizacion llevo casi compulsivamente
a la bisqueda de la base material de la herencia.

1856 Gregor Mendel (naci6 el 22 de julio de 1822).
Monje del monasterio Agustino de St. Thomas en
Briinn, Austria (ahora Briinn, Checoslovaquia), empie-
za los experimentos con el guisante del jardin, el Pisum
sativum (figura 1).

1858 Alfred Russel Wallace. Envia a Darwin un
manuscrito “En la tendencia de variedades a partir in-
definidamente del tipo original” (On the Tendency of
Varieties to Depart Indefinitely from the Original Type)
eso muestra claramente que Wallace independiente-
mente formulé un modelo de evolucién por seleccion
natural. Las ideas de Darwin y Wallace se presentan al
mismo tiempo a la Sociedad Linnaean de Londres.
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Todos estos hallazgos sobre la evolucién marcan el
inicio de una nueva era del pensamiento y son la piedra
angular de la biologia moderna. Debido a la ideologia
de esos tiempos se dividen las opiniones de los bidlo-
gos en grupos que apoyan la teoria de la evolucidén y
aquellos que contintian con la teoria de la creacion.

Figura 1. Gregor Mendel padre de la genética

Fuente: Masaryk University-Mendel Museum,
disponible en http://www.mendel-museum.com
Nota: promulga en 1865 las tres leyes o princi-
pios de la herencia.
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Paralelamente a estos avances, otro conflicto que
habia surgido con El origen de las especies de Charles
Darwin (figura 2) empez6 a resolverse. Era el problema
de la naturaleza de la variacion sobre la que se produ-
ce la evolucion. Mientras que Darwin puso énfasis en
que la evolucidn gradual y continua transforma la va-
riacién dentro de las poblaciones en variacion entre po-
blaciones, otros, como Thomas Huxley e inicialmente,
Francis Galton (cuyo libro Natural Inheritance, 1989,
se considera fundador de la ciencia de la Biometria)
creian que la evolucidn procedia de forma réapida y dis-
continua, por lo que la seleccién usaba primariamente
variacion discontinua, no teniendo ningin valor evolu-
tivo la variacién continua.

Con el Mendelismo el antagonismo sobre cémo se
daban los procesos evolutivos se acentué hasta con-
vertirse en conflicto entre los Mendelianos por un lado
quienes apoyaban la evolucién discontinua y los Bio-
métricos por el otro, los cuales estudiaban la variacion
de los caracteres fisicos cuantitativamente y creian en
la evolucién Darwiniana. Los primeros estaban capita-
neados por Bateson, Morgan y Hugo de Vries mientras
que Kar] Pearson y W. F. R. Weldom junto con Fran-
cis Galton, quien se les uni6 ideolégicamente después,
fueron los principales Biométricos.

1859 El naturalista britdnico Charles Darwin. In-
troduce en su libro E/ origen de las especies la segunda
gran unificacion del siglo xix: la teoria de la evolucion
biologica. Segun €sta, las formas organicas ahora exis-
tentes proceden de otras distintas, mediante un proceso
de descendencia con modificacion. Darwin reunié una
evidencia arrolladora procedente de muy diversas dis-
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ciplinas de investigacion bioldgica a favor del hecho
evolutivo y logré que esas disciplinas convergieran en
el ambito de la explicacion en un proceso natural: la
seleccion natural.

Figura 2. Charles Darwin (1809-1882)

Fuente: Fotografia tomada por J. M.
Cameron 1869, disponible en http:/
es:wikipedia.org/wiki/Charles-Darwin
Nota: autor del libro E/ origen de las
especies donde formula la teoria de la
evolucion con énfasis en cambios gra-
duales y continuos dentro de las pobla-
ciones.
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Con el objeto de imponer estas dos revolucionarias
concepciones Darwin introduce una nueva y radical
perspectiva metafisica: el pensamiento poblacional.
En contraste con la vision esencialista dominante en su
tiempo, la variacion individual, lejos de ser trivial, es
para Darwin la piedra angular del proceso evolutivo.

Son las diferencias entre los organismos en el seno
de una poblacidn que al magnificarse en el espacio y en
el tiempo, constituirdn la evolucién bioldgica. La teoria
de la evolucién fue casi inmediatamente aceptada por
la comunidad cientifica, pero su teoria de la selecciéon
natural tuvo que esperar hasta la tercera década del si-
glo xx para su aceptacion general.

Para que la evolucion pueda ser comprendida, es ne-
cesario ver las poblaciones como una coleccion de in-
dividuos, donde cada uno alberga un juego diferente de
rasgos. Un solo organismo nunca es tipico de una po-
blacion entera a menos que no haya ninguna variacioén
dentro de esa poblacién. Los organismos individuales
no evolucionan, ellos retienen los mismos genes a lo
largo de su vida. Cuando una poblacion esta evolucio-
nando, la proporcién de tipos genéticos diferentes esta
cambiando (cada organismo individual dentro de una
poblacion no cambia).

La palabra evolucion tiene una variedad de signifi-
cados. El hecho de que todos los organismos se unan
a un antepasado comun es en si una evidencia de que
algo modificé a los diferentes grupos de plantas o ani-
males, lo que ocasiond la gran diversidad de especies
que ahora existen.

(Pero qué es la evolucién? La evolucién es un pro-
ceso continuo de cambio en las poblaciones de seres
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vivos, mediante modificaciones progresivas. La evolu-
cién modifica la frecuencia de los genes dentro de la
poblacién a lo largo del tiempo. La evolucién requiere
de variacion genética, y para que la evolucion continte
debe haber mecanismos para aumentar o crear varia-
cién genética. Existen tres grandes fuerzas que pueden
modificar la variacion genética dentro de una poblacion
y por ende, entre las mismas, éstas son: /) seleccion, 2),
migracion y 3) mutacion, cualquiera de estas tres fuer-
zas producen un cambio en la frecuencia de los genes,
lo cual puede ser fuente de nueva variacion genética.

Antes de los descubrimientos de Mendel, se creia
que al combinar un animal blanco con otro negro, se
produciria uno color gris uniforme, y en las subsecuen-
tes generaciones siempre seria gris ya que se tenia la
creencia de que una vez que el negro y el blanco se
combinaban no era posible separarlos. Una de las gran-
des contribuciones de Mendel a este respecto fue el re-
planteamiento de esta teoria lo cual marcé el inicio de
la genética moderna.

1864 Ernst Haeckel (Hickel). Reporta los prime-
ros elementos esenciales de la clasificacion zoolégica
moderna. Louis Pasteur refuta la doctrina de genera-
cion espontanea.

1865 Gregor Mendel (monje austriaco). Publicé el
trabajo “Experimentos de hibridacion en plantas”, en el
Boletin de la Sociedad de Ciencias Naturales de Briinn
(Moravia, actualmente en la Republica Checa). Los re-
sultados se publican el afio siguiente. En él se resumian
experimentos que habia llevado a cabo durante ocho
afios en el chicharo Pisum sativum. El trabajo de Mendel
se enmarcaba dentro del paradigma de la teoria de la
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evolucion, pues una de las razones para efectuar dicho
trabajo era “alcanzar la solucién a una cuestiéon cuya
importancia para la historia evolutiva de las formas or-
génicas no deberia ser subestimada”. Sus experimentos
son el paradigma del analisis genético y su trabajo es
considerado fundamental de la ciencia de la Genética.
Un disefio experimental sencillo junto con un andlisis
cuantitativo de sus datos fue la fuerza principal de su
trabajo. Al experimentar con siete caracteristicas dis-
tintas de variedades puras del guisante del jardin, Men-
del concibi6 la idea de las unidades hereditarias, que
en la actualidad se conocen como genes, las cuales ex-
presaban caracteres dominantes o recesivos. Con estos
experimentos Mendel demostré que /) la herencia se
transmite por elementos independientes refutando, por
tanto, la herencia de las mezclas; y 2) al seguir normas
estadisticas sencillas se pueden resumir los principios
biolégicos. Estas conclusiones lo llevaron a promulgar
tres leyes o principios:

1. La ley de la uniformidad, que afirma que cuando
se cruzan dos individuos de idéntica especie co-
rrespondientes a dos lineas puras y que difieren
en la expresion de un mismo carécter, los descen-
dientes muestran una homogeneidad en la carac-
teristica dada y todos heredan el caréacter (factor
dominante) de uno de los progenitores, mientras
que el otro parece perdido, o bien presentan un
rasgo intermedio entre los dos padres. Se dice que
en este ultimo caso hay codominancia.

2. La ley de la segregacion. Demuestra que los fac-
tores hereditarios (genes) constituyen unidades
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independientes que pasan de una generacion a
otra sin sufrir alteracion; al cruzar entre si los
descendientes obtenidos de la reproduccion de
dos lineas puras, se observa que el caracter re-
cestvo, que no se manifestaba en la primera ge-
neracion pero que fue transmitido por cada uno
de los progenitores se hace patente en la segunda
generacion en una proporcion de ' para el carac-
ter recesivo y de % para el dominante.

3. La ley de la transmision independiente. Afirma
que cada caracter se hereda con independencia
de los restantes caracteres, y para llegar a estas
conclusiones Mendel cruzo plantas que diferian
en dos caracteres y observd las proporciones fe-
notipicas y genotipicas de la primera generacion.

Aun cuando las leyes Mendelianas se cumplen para
todos los seres vivos dotados de reproduccion sexual,
el momento en que fueron publicados los resultados no
era el propicio y el nuevo paradigma de la ciencia de la
Genética tuvo que esperar 35 afios. El trabajo de Men-
del fue, inapreciado por los cientificos de aquel tiempo,
debido a que al tratar de reproducir sus experimentos
con otras especies vegetales Mendel no encontré nor-
mas consistentes en la segregacion de sus caracteres y
empezd a creer que sus resultados eran de aplicacién
limitada, por lo que su fe y entusiasmo sobre su trabajo
disminuyé. No fue hasta mucho tiempo después de la
muerte de Mendel, en 1903, que se descubri6é que un
tipo especial de partenogénesis ocurre en ciertas espe-
cies vegetales, lo cual produce desviaciones de las pro-
porciones esperadas. No obstante el olvido y la desidia
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hacia su trabajo, se puede afirmar que sin Mendel la
ciencia de la Genética hubiera tardado mas tiempo es
ser descubierta.

1866 Gregor Mendel. Publica resultados de su in-
vestigacion sobre la herencia en el guisante, en el iiber
de Versuche Pflanzen Hybriden. Emst Heinrich Haec-
kel supone que el nicleo de una célula transmite su in-
formacién hereditaria. Ernst Heinrich Haeckel us6 por
primera vez el término Ecologia para describir el es-
tudio de organismos vivientes y sus interacciones con
otros organismos y con su ambiente.

1868 Charles Darwin. Publica Variacion en ani-
males y plantas.

1869 Francis Galton. Publica Genio hereditario.
En esta obra describe un estudio cientifico de genealo-
gias humanas del que concluye que la inteligencia tiene
una base genética.

1871 Johann Friedrich Miescher. Aisla una sustan-
cia que €l llama Nucleina de los nicleos de las células
blancas de la sangre que eran solubles en los élcalis pero
no en los 4cidos. Esta sustancia vino a ser conocida como
acido nucleico. Lambert Adolphe Jacques Quetelet mos-
tré la importancia de analisis estadistico para bidlogos
y establecid los fundamentos de la biometria. La publi-
cacion de Charles Darwin Descendiente del hombre
(Descent of Man) en la que describe por primera vez el
papel de la seleccion sexual en la evolucion.

1872 Ferdinand Julius Cohn. Usa el término
Bacteria por primera vez iniciando el estudio de la
bacteriologia.

1873 Anton Schneider. Observé y describié la con-
ducta de filamentos nucleares (cromosomas) durante la
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divisién celular en un estudio del platyhelminth mesos-
toma. Fue la primera descripcion exacta del proceso de
mitosis en las células animales.

1875 Francis Galton. Demuestra la utilidad de estu-
dios con gemelos por elucidar la influencia relativa de la
naturaleza (la herencia) y nutricion (el ambiente) en los
rasgos conductuales. Oscar Hertwig concluye en un
estudio de la reproduccion del erizo de mar que la ferti-
lizacién en los animales y las plantas consiste en la
union fisica de los dos nicleos contribuidos por ambos
padres. Eduard Strasburger describié con precisién los
procesos mitéticos de la division celular en las plantas.

1877 H. Fol. Observa el espermatozoide de una
estrella de mar penetrando el huevo.

1878 Wilhelm Friedrich Kiihne. Propuso el término
Enzima (tomado del griego significa “en la levadura”)
y distinguié enzimas de los microorganismos que las
producen.

1880. A partir de este afio habia un acuerdo general
acerca de que el material hereditario residfa en los cro-
mosomas, a pesar que esto no estuvo completamente
claro hasta 1916.

1879-1882 Walther Flemming. Describe y nombra
Cromatina, Mitosis, y el Spireme. El realiza por primera
vez cuentas exactas del nimero de cromosomas, y con
precision dibujé el “fraccionamiento longitudinal” de
los mismos.

1880-1890 Walther Flemming, Eduard Stras-
burger, Edouard van Beneden. Entre otros elucidaron
los hechos esenciales de division celular y enfatizaron
la importancia de la igualdad cualitativa y cuantitativa
de distribucion de los cromosomas a las células hijas.
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1882 Eduard Strasburger. Utiliza el término Cito-
plasma y Nucleoplasma. W. Flemming descubre los
cromosomas de Lampbrush y utiliza el término Mitosis.

1883 Pierre Emile Duclaux. Introduce la costum-
bre de designar una enzima por el nombre del sustrato
en que su accion fue informada primero y agregando
el sufijo “asa” Edouard van Beneden trabajando en el
nematodo Ascaris descubre la meiosis y reconoce la
individualidad de los cromosomas, reporté los princi-
pios de la continuidad genética de los mismos y la ocu-
rrencia de la reduccién del numero de cromosomas en
la formacién de células germinales, ademas, concluye
que el espermatozoide y el huevo son haploides y que
la fertilizacion restaura el niimero de cromosoma di-
ploide. Wilhelm Roux ofrece una posible explicacion
para la funcion de la mitosis. August Weismann sefiala
la distincion en los animales entre la linea celular soma-
tica y las células germinales, enfatizando que s6lo los
cambios en las células germinales se transmiten a las
siguientes generaciones. Ademds, propuso la teoria de
que las particulas hereditarias eran invisibles, autorre-
plicativas y asociadas con los cromosomas de un modo
lineal, postulé que cada particula estaba implicada en
la determinacién de una caracteristica. Su intuicion fue
realmente prodigiosa.

1884 Walther Flemming, Eduard Strasburger y
Edouard van Beneden. Demuestran que los cromoso-
mas se doblan por un proceso de fraccionamiento lon-
gitudinal. Strasburger describe y nombra las fases de la
divisién cromosémica.

1884-1888 Oscar Hertwig, Eduard Strasburger,
Albrecht Kolliker y August Weismann. En forma
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independiente reportan e identifican al nucleo celular
como la base para la herencia.

1885 August Weismann (aleman). Enuncia su teo-
ria de la continuidad del plasma germinal. En ella reco-
noce dos tipos de tejidos en los organismos, el somato-
plasma y el germoplasma. El primero forma la mayor
parte del cuerpo de un individuo, mientras que el ger-
moplasma era una porcién inmortal de un organismo
que tenia la potencialidad de duplicar a un individuo.
A diferencia de la teoria de la partenogénesis, el ger-
moplasma no proviene del somatoplasma ni se forma
nuevamente cada generacion, sino que constituye la
continuidad de la informacion genética entre genera-
ciones. Su teoria rechazaba rotundamente la herencia
de los caracteres adquiridos y supuso un mayor énfasis
en el material hereditario. Se llamé Neodarwinismo a
la fusidn de la teoria de la evolucién por seleccion na-
tural y la hipétesis del plasma germinal de Weismann.
Karl Rabl teoriz¢ la individualidad de los cromosomas
en todas las fases del ciclo celular. Walther Flemming
observo las cromatidas hermanas que pasan a los polos
opuestos de la célula durante la mitosis.

1886 Francis Galton. Refutd la teoria de la pan-
génesis realizando una serie de experimentos con ra-
tones, con el fin de comprobar si las transfusiones de
sangre alteraban los caracteres heredables. Su trabajo
con los guisantes y su posterior investigacion en torno
a la herencia de la altura lo condujeron a formular los
conceptos de regresion y correlacion asi como estable-
cer las bases de la Ley de Galton referente a la herencia
ancestral.
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1887 August Weismann. Elabord la teoria de la
conducta del cromosoma durante la divisién celular y
fertilizacion, y predijo la ocurrencia de una division de
reduccion (meiosis) en los organismos sexuales. Wil-
helm Roux sugirié que los cromosomas linealmente
acomodados se transmiten por igual a ambas células
hijas durante la meiosis. Edouard van Beneden demostrd
la reduccion del nimero de cromosomas en la madu-
racion del gameto, confirmando las predicciones de
August Weismann.

1888 Theodor Boveri. Verifica las predicciones de
August Weismann sobre la reduccion del cromosoma
por la observacion directa en Ascaris.

1889 Francis Galton. Publica la Herencia natural,
donde describe la medida cuantitativa de rasgos métri-
cos en las poblaciones. Ademas funda la biometria y el
estudio estadistico de la variacion. Finalmente, formula
la “Ley de herencia ancestral”, la cual es una descrip-
cion estadistica de las contribuciones relativas hechas a
la herencia por los antepasados.

1890 Theodor Boveri (en Alemania) y Jean-Louis-
Léon Guignard (en Francia) establecen la igualdad
numérica de cromosomas paternales y maternales
durante la fertilizacién.

1892 August Weismann. La publicacién de su li-
bro Das Keimplasma (El germoplasma) dio énfasis a la
meiosis como un mecanismo exacto de distribucion de
los cromosomas.

1894 Hans Dreisch. Expuso el punto de vista de
que todos los nicleos de un organismo eran igualmente
potenciales pero variados en su actividad de acuerdo
con la diferenciacion de tejidos. William Bateson,
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bidlogo y genetista inglés, quien fue uno de los redes-
cubridores del trabajo de Mendel, y considerado uno de
los fundadores de la genética moderna presenta su tra-
bajo titulado Hibridacion y cruzamiento como método
de investigacion cientifica dando una idea prefigurada
del redescubrimiento del trabajo de Mendel. Karl Pear-
son, publico la primera de una serie de contribuciones
a la teoria matematica de la evolucién. Se desarrollaron
métodos para analizar las distribuciones de frecuencia
estadisticas en detalle.

1895 Wilhelm Konrad Rontgen (Roentgen). Des-
cubrid los “rayos X” que pronto serian aplicados en la
visualizacion de estructuras corporales y en la induc-
cién de mutaciones genéticas (de forma accidental al
principio, € intencional después).

1896 E. B. Wilson. Publica La célula en el desa-
rrollo y herencia, este fratado influyente (finalmente
publicd varias ediciones) muestra una compilacion de
informacién acerca de la citologia en la mitad del siglo
desde que Schleiden y Schwann propusieron la teoria
celular.

1897 Gabriel Bertrand. Utiliza el término Coenzima
para designar sustancias inorganicas que eran necesa-
rias para activar ciertas enzimas.

1899 Tiene lugar el “Primer Congreso Internacional
de Genética” llevado a cabo en Londres. Richard Al-
tmann renombré la nucleina como el Acido Nucleico.
William Bateson escribe un articulo sobre hibridaciéon
y cruzamiento como un método de investigacion cienti-
fica que se anticipa al redescubrimiento de Mendel.
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1888-1909 T. Boveri. En un programa de investi-
gacion demuestra que los cromosomas mantienen su
estabilidad entre generaciones.

En la primera década del siglo xix se produce la sin-
tesis de los trabajos genéticos (de hibridacion experi-
mental) y citologicos. Esta sintesis simboliza el inici6
del estudio de la Genética, como ciencia propia e
independiente.

El siglo empieza con el redescubrimiento de las le-
yes de Mendel debido a los trabajos de tres botanicos.
A estas leyes el britdnico William Bateson dio un gran
impulso. Se produce una integracién inmediata de los
estudios genéticos y citologicos. Todos estos descu-
brimientos condujeron a la fundacién conceptual de la
Genetica clasica. Con el descubrimiento de los facto-
res hereditarios se comprendié que los genes eran la
unidad basica de la herencia, entendida de forma tanto
funcional, como estructural (la unidad de estructura se
definia operacionalmente por recombinacién y por mu-
tacidn), a su vez, se demostrd que los genes estaban
lineal y ordenadamente dispuestos en los cromosomas
como perlas en un collar.

1900 Hugo de Vries (1848-1935), Carl Correns
(1864-1933) y Eric Tschermak (1871-1962). De ma-
nera independiente redescubren el articulo de Mendel,
utilizando diferentes especies vegetales. De Vries y
Correns experimentaron de forma paralela llegado in-
dependientemente a interpretaciones similares de los
resultados de Mendel. Por consiguiente, al leer la pu-
blicacién de Mendel, ellos de inmediato reconocieron
su importancia. W. Bateson también enfatiza la impor-
tancia de la contribucién de Mendel a la Sociedad Real
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de Londres. K. Pearson desarrolla la prueba de X?* (chi
cuadrada). K. Landsteiner descubre el fenémeno de
aglutinacion en la sangre en el hombre.

1901 Hugo de Vries. Adopta el término Mutacion
para describir las alteraciones subitas, espontaneas, y
dréasticas en el material hereditario de Denothera. T. H.
Montgomery estudia la espermatogénesis en las varias
especies de Hemiptera. Concluye que los cromosomas
maternales aparean con los cromosomas paternales du-
rante la meiosis. Bateson introduce los términos alelo-
morfo, homocigoto y heterocigoto.

1902 Theodor Boveri y Walter Sutton. Se percatan,
de forma independiente, de la existencia de un estrecho
paralelismo entre los principios mendelianos recién
descubiertos y la conducta de los cromosomas en la
meiosis. C. E. McClung argumenta que los cromosomas
en particular determinan el sexo del individuo, en in-
sectos y en otras especies incluyendo al hombre. Walter
Sutton concluye que; a) los cromosomas tienen indivi-
dualidad, b) que ocurren en pares, con un miembro de
cada par contribuido por cada padre, y ¢) que los cro-
mosomas apareados se separan durante la meiosis. T.
Boveri estudia embriones del erizo de mar y descubre
que para que un organismo se desarrolle normalmen-
te debe tener un juego completo de cromosomas, y de
esto concluye que los cromosomas individuales deben
llevar un componente hereditario determinante esencial
diferente. Archibald Garrod, médico britanico, informa
que una enfermedad humana, la Alcaptonuria, parece
ser heredada como un caracter recesivo Mendeliano.
William Bateson utiliza los términos: Genética, F1,
F2, Alelomorfo (que después acorto a Alelo), Homocigoto,
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Heterocigoto y Epistasis. Wilhelm Ludwig Johannsen
claramente defini6 e introdujo los conceptos de Ferotipo,
Genotipo y Seleccion. Carl Neuberg usé el término
Bioguimica.

1905 William Bateson. Utiliza el término genéti-
ca para designar “la ciencia dedicada al estudio de los
fenémenos de la herencia y de la variacion”. William
Bateson y Reginald Crundall Punnett informaron el
descubrimiento de dos nuevos principios genéticos: Li-
gamiento e Interaccion del Gen. Lucien Claude Cuénot
realiza las cruzas entre ratones que llevan un gen que
les da piel amarilla y encontré que siempre producen
descendencia con color de piel amarilla y Aguti en una
proporcion 2:1 por lo que concluye que son heteroci-
gotos (mas adelante en 1910 W. E. Castle y C. C. Little
demuestran que los individuos amarillos homocigotos
mueren en el atero). Este alelo dominante en la serie
del Aguti (AY) es asi el primer gen mostrado como un
homocigoto letal.

1908 Godfrey Harold Hardy. Matematico de
Cambridge, escribe una carta al editor de la revista
Science, sugiriendo que los mecanismos mendelianos
que actiian solos no tienen el efecto en las frecuencias
del alelo. Esta observaciéon forma la base matematica
para la genética de poblaciones. Se formula la “ley de
Hardy-Weinberg” que relaciona las frecuencias génicas
con las genotipicas en poblaciones panmicticas (con
apareamiento aleatorio).

1909 Wilhelm Johannsen (danés). Introduce el
término gen como “una palabrita” util, como expre-
sion para los factores unitarios, que se habia demos-
trado que estaba en los gametos por los investigadores
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del Mendelismo. Los estudios de W. Johannsen sobre
la herencia del tamafio de la semilla en lineas autofe-
cundadas de frijol hacen comprender la necesidad de
distinguir entre la apariencia de un organismo y su
constitucion genética. También establece los términos
Fenotipo y Genotipo para servir a este propdsito. T. H.
Morgan, después de recibir el Premio Nobel por su tra-
bajo en genética, escribe un articulo en el cual expresa
las dudas sobre las explicaciones Mendelianas para las
propiedades heredadas. G. H. Shull defiende el uso de
la autofecundacién en la produccién de maiz comer-
cial. El programa de maiz hibrido que resultara, creé
una abundancia de comestibles con valor de billones de
dolares. A. E. Garrod publica Errores innatos del me-
tabolismo (Inborn Errors of Metabolism) la discusion
mas temprana de la genética bioquimica del hombre (o
cualquier otra especie). H. Nilsson Ehle propone la hi-
potesis “factores multiples” para explicar la herencia
cuantitativa del color de la semilla en trigo.

1910 T. H. Morgan. Descubre el ojo blanco y por
consiguiente los caracteres ligados al sexo en Droso-
phila, la genética de Drosophila empieza. Descubren la
herencia ligada al cromosoma X y la base cromosdmi-
ca del ligamiento.

1912 Calvin Bridges y Alfred Henry Sturtevant.
Identificaron y trazaron dos grupos de factores auto-
sémicos (no ligados al sexo) y un tercer grupo fue
identificado por Muller en 1914. Los grupos estaban
correlacionados con los cuatro pares de cromosomas
que se conocia, la Drosophila poseia. La prueba de
que esta correlaciéon no era accidental vino cuando
Bridges usé los resultados de segregacion irregular
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de los cromosomas del sexo (o no disyuncién) para
proporcionar una prueba de que los cromosomas son
de hecho los portadores de los factores hereditarios o
genes como fueron después conocidos. Bridges publicé
esta prueba en 1916 en el primer articulo del volumen I
del Journal of Genetics.

1913 Alfred Henry Sturtevant. Un estudiante que
trabaja con Morgan en Columbia, da las bases experi-
mentales para el concepto ligamiento en Drosophila y
produce el primer Mapa Genético. Describe como los
cromosomas llegaron a ser identificados como los por-
tadores del material hereditario. En una conversacién
con Morgan en 1911 sobre las relaciones espaciales de
genes en el nicleo, Sturtevant que todavia era un es-
tudiante comprendié que los factores ligados al sexo
podrian colocarse en un orden lineal. Ademas escribe
que €l fue a casa y paso la noche construyendo un mapa
genético basado en cinco mutaciones ligadas al sexo,
que en ese tiempo se habian descubierto.

1914 Calvin B. Bridges. Demuestra definitivamen-
te la teoria cromosémica de la herencia mediante la no
disyuncién del cromosoma X.

1915 Thomas Hunt Morgan, Alfred Henry Stur-
tevant, Calvino Blackman Bridges, Hermann Joseph
Muller y Frederick Twort. Escriben el libro E/
mecanismo de herencia mendeliano (The Mechanism
of Mendelian Heredity), demostrando que los cromo-
somas son portadores de los genes, lo que se conoce
como la teoria cromosémica de Sutton y Boveri.

1917 Félix Hubert D’Herelle. Independientemente
de Frederick Twort, descubre un virus capaz de infectar
y destruir bacterias, al cual llama Bacteriofago. C. B.
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Bridges descubre la primera deficiencia del cromoso-
ma en Drosophila.

1918 Ronald Fisher. Demuestra que la variacién
cuantitativa es una consecuencia natural de la heren-
cia Mendeliana. El desarrollo de modelos matematicos
para evaluar la seleccion despejo las dudas en cuanto
a si la seleccion podia o no producir cambios impor-
tantes, incluso cuando sus coeficientes eran débiles:
la seleccién volvid a adquirir un papel preponderante
como agente evolutivo. En la Genética de poblaciones
la teoria de la evolucion se presenta como una teoria de
fuerzas, la seleccidn, la mutacion, la deriva genética y
la migracion, estas fuerzas actiian sobre un acervo ge-
nético que tiende a permanecer invariable como conse-
cuencia de la “ley de Hardy-Weinberg” que a su vez es
una consecuencia de la extension de la primera “ley de
Mendel” a las poblaciones. La Genética de poblaciones
se establecié como el nucleo tedrico, el componente
explicativo, de la teoria de la evolucién.

1919 Thomas Hunt Morgan (y colaboradores).
Publicaron La base fisica de herencia, una obra que
resume los resultados y descubrimientos en la genética.
T. H. Morgan llama la atencién a la igualdad entre el
numero de grupos de ligamiento y el niimero de cro-
mosomas haploides en Drosophila melanogaster. C. B.
Bridges descubre las duplicaciones cromosémicas en
Drosophila.

1918-1932. La larga polémica entre Biométricos y
Mendelianos se zanja finalmente: Ronald Fisher, Sewal
Wright y J. B. S. Haldane llevaron a cabo la sintesis del
Darwinismo, el Mendelismo y la Biometria y fundan
la teoria de la “Genética de Poblaciones”. Durante la
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segunda década de este siglo Thomas Hunt Morgan y
su grupo de la Universidad de Columbia inician el es-
tudio de la genética de la mosca de la fruta Drosophila
melanogaster.

1927 Hermann J. Muller. Publica su trabajo en
el que cuantifica mediante una técnica de andlisis ge-
nético (la técnica CIB) el efecto inductor de los rayos
X de mutaciones letales en alelos ligados al sexo en
Drosophila. B. S. Haldane sugiere que los genes cono-
cidos para controlar ciertos colores de pelo en roedores
y carnivoros pueden ser evolutivamente homélogos.
B. O. Regate comienza los estudios genéticos en Neu-
rospora. H. J. Muller informa la induccion artificial de
mutaciones en Drosophila por rayos X. L. J. Stadler
informa la induccion artificial de mutaciones en maiz, y
demuestra que la curva de dosis frecuencia es lineal. F.
Griffith descubre la transformacién de tipo neurnococ-
ci. Esto da los fundamentos para el trabajo de Avery,
MacLeod y McCarthy en 1944.

1930 Ronald A. Fisher. Publica la Teoria genética
de la seleccion natural (Genetical Theory of Natural
Selection), un analisis formal de la matematica de la
seleccion.

1931 Harriet Creighton y Barbara McClintock
(en el maiz) y Gunter Stern (en Drosophila). Demues-
tran que la recombinacion genética estd correlacionada
con el intercambio de marcadores citologicos. C. Stern,
e independientemente H. B. Creighton y B. McClin-
tock, proporcionan las pruebas citoldgicas del entrecru-
zamiento.

1933 T. H. Morgan. Recibe el Premio Nébel en
Medicina por su desarrollo de la teoria del gen. Es el
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primer genetista en recibir este premio. El gran éxito
de Morgan fue porque en principio atrajo a estudiantes
sumamente dotados que tuvieron grandes contribucio-
nes al estudio de la genética, en particular, A. H. Stur-
tevant, C. B. Bridges y H. J. Muller (Premio Ndbel,
1946). Ellos descubrieron a un huésped de nuevas leyes
genéticas, trabajando en “el cuarto de las moscas” en
la Seccién de Zoologia en Columbia. Morgan recibi6
el grado de Doctor en 1890 en la Universidad de John
Hopkins. En ese momento se suponia que los cromo-
somas no pudieran ser los portadores de la informacion
genética. Para probar lo contrario necesita un animal
y escogio la Drosophila, debido a que su ciclo de vida
es corto, es facil de cultivar y su fecundidad es alta.
También, podian criarse grandes numeros de moscas
en una forma econémica. El primer intento de Morgan
de encontrar mutaciones faciles de rastrear para estu-
diar fue un fracaso. Afortunadamente, €l perseverd y
encontrd el caracter del ojo blanco de la mosca. Esto
llevo a su descubrimiento de la herencia ligada al sexo
y posteriormente al descubrimiento de un segundo mu-
tante ligado al sexo lo que le permitié encontrar entre-
cruzamientos.

1935 John Burdon Sanderson Haldane. Es el pri-
mero en calcular la frecuencia de la mutacion esponta-
nea de un gen humano. G. W. Alguacil, B. Ephrussi, A.
Kuhn y A. Butenandt trabajan con la genética y bioqui-
mica de la sintesis del pigmento del ojo en Drosophila
y Ephestia, respectivamente. C. B. Bridges publica el
mapa del cromosoma de la glandula salival de la
Drosophila melanogaster.
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1937 Theodosius Dobzhansky. Publica la Genética
y el origen de especies, un clasico de la genética
evolutiva.

1937-1950. La integracion de la Genética de pobla-
ciones con otros programas de investigacion evolutiva,
tales como, la biologia experimental de poblaciones, la
sistematica, la paleontologia, la zoologia y la botani-
ca produjeron durante este periodo la teoria sintética
o neodarwinista de la evolucion. En ella se produce la
mayor integracion de disciplinas, nunca antes alcanza-
da, por una teoria evolutiva.

Tras la Segunda Guerra Mundial se produce el ver-
dadero asalto a la naturaleza fisica del material heredi-
tario. La genética de los procariotes inicia los nuevos
horizontes de indagacion. Se establece finalmente el
ADN como la sustancia genética. A ello le sigue el des-
cubrimiento del dogma del flujo de la informacidn ge-
nética: ADN -> ARN -> proteinas. También se producen
grandes avances en el conocimiento de la estructura y
funcién de los cromosomas.

1940. Se aplican las técnicas moleculares sistemati-
camente y con extraordinario éxito en la Genética. El
acceso al nivel molecular ha empezado: la estructura
y funcién de los genes es el proximo frente del avance
genético.

1941 George Beadle y E. L. Tatum. Introducen la
revolucién de Neurospora estableciendo el concepto de
un gen-una enzima: los genes son elementos portadores
de informacion que codifican enzimas. K. Mather usa
el término poligenes y describe las caracteristicas
poligénicas en varios organismos.
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1944 Oswald Avery, Colin McLeod y Maclyn
McCarty. Demuestran que el “principio transformador”
es el ADN.

1950 Erwin Chargaff. En su trabajo analitico da
los fundamentos para los estudios de los acidos nucleicos
estructurales, demuestra que en el AbN el nimero y for-
ma de los grupos de adenina (A) y timina (T) siempre
son iguales al niimero de grupos de guanina (G) y cito-
sina (C). Estos resultados sugieren después a Watson y
Crick que el ApN consiste en dos cuerdas de polinucled-
tidos que se unen por medio de puentes de hidrogeno a
las bases nitrogenadas (Ay T, Gy C).

1953 James Watson y Francis Crick. Interpretan
los datos de difraccion de rayos X de Maurice Wilkins
y junto con los datos de composicion de bases de Erwin
Chargaff concluyeron que la estructura del ADN es una
doble hélice, formada por dos cadenas orientadas en
direcciones opuestas (antiparalelas). La estructura 3-D
se mantiene gracias a enlaces de hidrogeno entre bases
nitrogenadas que se encuentran orientadas hacia el in-
terior de las cadenas. Dicha estructura sugeria, de un
modo inmediato, cdmo el material hereditario podia ser
duplicado o replicado. Una estructura pasmosamente
simple proveia la explicacion al secreto de la herencia:
la base material (apn), la estructura (doble hélice 3-D)
y la funcién bésica (portador de informacioén codificada
que se expresa y se transmite integramente entre ge-
neraciones) del fenémeno genético era, por fin, inte-
ligible. No debe sorprendernos que el descubrimiento
de la doble hélice se considere el més revolucionario y
fundamental de toda la biologia.
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1955 Seymour Benzer. Utiliza los términos de
Cistron, Recon'y Muton.

1958 Matthew Meselson y Franklin Stahl. Demos-
traron que el ADN se replicaba semi-conservadoramente. El
problema de como la secuencia del ArN se traduce en
secuencia proteica se empieza a resolver. Un triplete
de bases codifica un aminoéacido. Rapidamente se es-
tablece el flujo de la informacién genética (el dogma).
Ese mismo afio Arthur Kornberg aisla la polimerasa del
ADN y un aflo después Severo Ochoa aisla la ARN po-
limerasa, con la que inicia la elucidacién del cédigo.
F. H. C. Crick sugiere que durante la formacién de la
proteina el aminoacido a la plantilla por una molécu-
la adaptadora que contiene los nucledtidos y que esta
molécula adaptadora es la parte que realmente encaja
en la plantilla de arn. Crick predice el descubrimien-
to ARN de transferencia. George W. Beadle, Edward L.
Tatum y Joshua Lederberg comparten el Premio Nébel
en Fisiologia o Medicina por su trabajo llevado a cabo
en la Universidad de Stanford en bioquimica genética
del moho del pan, Neurospora, E. Tatum (el co-ganador
con Beadle del premio Nobel) tuvo éxito encontrando
las vias bioquimicas que estan envueltas en la sintesis
de vitaminas y muchos aminoacidos en ese organismo,
y por los descubrimientos de Lederberg que involucran
la recombinacidn genética y la organizacion del mate-
rial genético de bacterias. Frederick Sanger recibe el
Premio Nébel en Quimica por su trabajo en la estruc-
tura de proteinas, sobre todo el de insulina. Horowitz
y Mitchell habian estado asociados con Beadle en
Stanfordrd y desempefiaron un papel muy importante
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desarrollando la hipotesis de un gen una enzima llevo a
obtener el Premio Nébel a Beadle y Tatum.

1961 Sidney Brenner, Frangois Jacob y Meselson.
Descubrieron el ARN mensajero. Jacob y Jacques Monod
proponen el modelo del operén como mecanismo de
regulacién de la expresion génica en procariotes.

1964 Charles Yanofsky (y su equipo). Demuestran
la colinearidad entre genes y sus productos proteicos.

1966 Marshall Nirenberg y Har Gobind Khorana.
Terminan de develar el cédigo genético. R. Lewontin,
J. L. Hubby y H. Harris aplican la técnica de la electro-
foresis en geles de proteinas al estudio de la variacién
de las poblaciones naturales, obteniéndose las primeras
estimaciones de la variacion genética de un sinniimero
de especies.

1968. La teoria neutralista de la variacion molecular
introducida por el japonés M. Kimura en 1968 sumi-
nistra la primera explicacion satisfactoria al exceso de
variacion hallada.

Los afios setenta presencian el advenimiento de las
técnicas de manipulacion del AbN.

1970. Se aislan las primeras endonucleasas de res-
triccion, y H. Temin y D. Baltimore descubren la trans-
criptasa inversa. En 1972 se construye en el laboratorio
de Paul Berg el primer ADN recombinante in vitro. El
afio 1977 fue prodigo: se publican las técnicas de se-
cuenciacion del Apn de Walter Gilbert y de Frederick
Sanger; Sanger y sus colegas publican, a su vez, la se-
cuencia completa de 5 387 nucleotidos del fago f X171;
varios autores descubren que los genes eucariotes se
encuentran interrumpidos (intrones).
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1981-1982. Se producen los primeros ratones y
moscas transgénicos.

1983 Thomas Cech y Sidney Altman Descubren la
autocatalisis del Arn. Este mismo afio M. Kreitman
publica el primer estudio de variacién intraespecifica
en secuencias de ADN del locus Adh de Drosophila me-
lanogaster y, S. Amold y R. Lande introducen el anali-
sis correlacional a los estudios de seleccion fenotipica
en la naturaleza.

1986 Kary Mullis. Presenté la técnica de la reac-
cién en cadena de la polimerasa.

1990 Lap-Chee Tsui, Michael Collins y John
Riordan. Encontraron el gen cuyas mutaciones alélicas
son las responsables principales de la fibrosis quistica.
Ese mismo afio Watson y muchos otros lanzan el pro-
yecto del genoma humano para cartografiar completa-
mente el genoma humano y, finalmente, determinar su
secuencia de bases.

1995. Se secuencia el primer genoma completo de
un organismo, el de Mycoplasma genitalium.

1997. Se obtiene en el laboratorio de I. Wilmut el
primer mamifero clonado (la oveja Dolly) obtenido a
partir de células mamarias diferenciadas.

2001. Primeras secuencias del genoma humano.

2004-2010. Las nuevas técnicas biotecnoldgicas
permiten a los cientificos manipular genéticamente a
los organismos, se utiliza la ingenieria genética para el
diagnostico de enfermedades y cultivos de tejidos.
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Conceptos basicos en genética
;Qué es la genética?

La Genética es la rama de la Biologia que estudia la he-
rencia y la variacidn. Esta disciplina abarca el estudio
de las células, los individuos, sus descendientes, y las
poblaciones en las que viven los organismos.

La herencia, se refiere a que la descendencia tiende a
asemejarse a sus padres, y la variacion, se refiere a que
la descendencia tiende a diferenciarse de sus padres.
La genética estudia principalmente la relacion entre el
aspecto fisico o apariencia de los individuos (fenotipo),
la informacion genética del individuo (genotipo) y el
efecto del medio ambiente sobre ambos. Esta relacion
se puede modelar en la siguiente forma.

Fenotipo (F) = Genotipo (G) + Medio Ambiente (A)

Es decir, el fenotipo, viene determinado en gran me-
dida por la constitucién genética de los individuos, y
por el medio ambiente donde se desarrollan, el medio
ambiente puede ser macro (temperatura, lluvia) o mi-
cro (alimentacién, manejo).

¢ Cudal es el centro de la herencia
en la célula?

Los organismos eucariotes se caracterizan por la pre-
sencia de un nuicleo en el que se encuentra el material
genético. En los procariotes, como las bacterias, el

43



GENETICA GENERAL

material genético se encuentra en un 4rea no limitada,
pero reconocible, de la célula denominada nucleoide.
En los virus, el material genético estd enfundado en
una cubierta proteica denominada cabeza o cépsula
viral. .

Las células procaridticas, que comprenden bacte-
rias y cianobacterias, son células pequeiias, entre 1 y
5 um de didmetro, y de estructura sencilla; el material
genético estd concentrado en una region, pero no hay
ninguna membrana que separe esta region del resto de
la célula. Las células eucaridticas, que forman todos
los demads organismos vivos, incluidos protozoos, plan-
tas, hongos y animales, son mucho mayores (entre 10
y 50 um de longitud) y tienen el material genético en-
vuelto por una membrana que forma un érgano esférico
conspicuo llamado nicleo.

;Qué es el material genético?

Tanto en eucariotes como en procariotes el ADN (4ci-
do desoxirribonucleico) es la molécula que almacena
la informacién genética. El ARN (4cido ribonucleico)
constituye el material genético de algunos virus. Estos
son los dos tipos de 4cidos nucleicos que se encuentran
en los organismos. Los acidos nucleicos, juntamente
con hidratos de carbono, lipidos y proteinas, forman
las cuatro clases principales de biomoléculas organicas
que caracteriza la vida en el planeta.
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cQué es un gen?

En términos sencillos, el gen es la unidad funcional de
la herencia. En términos quimicos es una cadena lineal
de nucledtidos (los bloques quimicos que constituyen
el ADN y el ARN). Una definiciéon més conceptual es con-
siderarlo como una unidad de almacenamiento de in-
formacion capaz de sufrir replicacion, mutacién y rigen
o regulan la expresion de un fenotipo determinado.

¢ Qué es un cromosoma?

El material genético se encuentra empaquetado en uni-
dades discretas, denominadas cromosomas. Aunque
algunos virus poseen varios cromosomas, la mayoria
presentan solo uno, constituido por una molécula unica
de ADN 0 ARN.

Sin pretender entrar en detalles en una estructura
bastante compleja, la molécula de aADN se asocia con
unas proteinas estructurales llamadas histonas, que
son las responsables del empaquetamiento de las lar-
gas moléculas de ADN. Se van dando diferentes grados
de empaquetamiento y enrollamiento, de forma que
en el cromosoma el ADN estd altamente empaquetado
y organizado (figura 3). El tamafio de los cromosomas
puede ser muy variable segun la especie, por ejemplo,
el tamafio medio de los cromosomas humanos es de
cinco micras
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Figura 3. Empaquetamiento y enrollamiento
de la molécula de apN hasta formar la constituciéon
tipica de los cromosomas

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.

Una importante propiedad de los cromosomas es
que todas las especies animales y vegetales tienen un
nimero constante y determinado que constituyen su
cariotipo, por ejemplo, el hombre tiene 46, los gatos
tienen 38 y el maiz 20 cromosomas. En realidad, tanto
en el hombre como en la mayoria de animales y plantas
existen dos cromosomas de cada clase, llamados ho-
mologos, de tal forma que los cromosomas presentes
en las células de un individuo forman dos juegos idén-
ticos, por ejemplo, en el hombre tenemos 23 pares de
cromosomas (en total, 46 cromosomas).

Aunque hay muchas excepciones, los miembros de
la mayoria de las especies tienen un nimero especifi-
co de cromosomas, denominado niimero diploide (2n),
presentes en cada célula somatica. Los cromosomas
estan en parejas y cada miembro del par, cuando son
visibles en la divisién celular, comparte casi la misma
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apariencia. Los miembros de cada par, denominados
cromosomas homologos, son idénticos en cuanto a
su longitud y a la localizacion del centromero. Para
su estudio los cromosomas han sido divididos morfo-
légicamente y se han estandarizado los modelos y la
nomenclatura para definir los mapas de posicién para
permitir a los citogenetistas comunicarse y archivar in-
formacion. La numeracién comienza desde el centro y
continua hacia fuera, hasta el final de cada cromatida.
Las cromatidas se dividen convencionalmente en un
namero de regiones y las sub-bandas se nombran uti-
lizando un sistema decimal, por ejemplo en la figura 4,
la banda donde esta el asterisco es: 21g22.3.

;Qué es la mitosis y meiosis?

La Meiosis, es la division celular que tiene lugar du-
rante la formacion de los gametos en especies de repro-
duccidén sexual, mediante la cual una célula germinal
diploide da lugar a cuatro células hijas haploides. Este
proceso consta de dos divisiones sucesivas, denomina-
das primera y segunda division meidtica y Mitosis: es la
division celular caracteristica de las células somaticas,
que produce dos células hijas genéticamente idénticas a
la célula progenitora.
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Figura 4. Esquematizacion de un cromosoma

TR FoRC T s = TR T N

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.

¢ Cuales son las causas de la variacion
genética?

Hay dos causas de variacion genética: algunos ejemplos
podrian ser las alteraciones cromosémicas estructura-
les o aberraciones cromosémicas y las alteraciones cro-
mosomicas numéricas, que afectan solo a uno o varios
cromosomas y que reciben el nombre de aneuploidias
(nulisomia, monosomia, trisomia, tetrasomia).

;Qué es un alelo?
Cualquiera de las formas alternativas de un gen, es de-

cir, uno de un par o serie de genes alternativos que apa-
recen en un locus determinado en un cromosoma.
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(Qué es un locus?

Es la posicidon o localizacion fija en un cromosoma
ocupada por un determinado gen o por un par de sus
alelos, cuyo plural es loci.

¢ Cudl es la diferencia entre un homocigoto y
un heterocigoto?

Homocigoto (figura 5): Célula o individuo diploide
con alelos idénticos en uno o mas loci de cromosomas

homologos.

Figura 5. Descripcién de homocigoto

Gameto masculino Gameto femenino
Lt @
/ ~ cigoto ' il
Genotipo Homocigoto AA

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.
Heterocigoto (figura 6): Célula o individuo diploi-

de con alelos diferentes en uno o mas loci de cromoso-
mas homdlogos.
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Figura 6. Descripcion de heterocigoto

Gameto masculino Gameto femenino
. - @
5.
Genotipo Homocigoto Aa

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.

Principios basicos de la genética

p—
.

El gen es la unidad de la herencia.

Los genes estan dispuestos dentro de los cromo-
somas en una secuencia lineal.

Por lo general los genes son unidades en los ga-
metos, pero hacen pareja en 6vulos fecundados
o cigotos y en las células sométicas que se for-
man de ellos.

Los miembros de un par de genes y cromosomas
se separan y establecen en gametos diferentes.
Al formar los 6vulos y espermatozoides los
miembros de los diferentes pares de genes se
recombinan independiente de coémo lo hacen los
otros.

Los genes son unidades de ADN, que tienen la
capacidad de producir réplicas idénticas de ellos
mismos (autoduplicacién), contienen mensajes
en clave que pueden ser transmitidos y trans-
critos en polipéptidos, los cuales son enzimas o
proteinas estructurales.
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Los genes y cromosomas pueden sufrir cambios
(mutaciones).

Determinados genes controlan la herencia de
las caracteristicas cuantitativas.

Los genes presentes en las poblaciones tienden
hacia el equilibrio cuyo nivel puede ser modi-
ficado por factores como: mutacion, seleccion
y migracién, fenémenos que constituyen el
origen o la base de las poblaciones o especies.
Los patrones de la herencia se asocian con
diversos sistemas de apareamiento como
endogamia (consaguinidad) y exogamia
(cruzamiento).
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La célula como base fisica
de 1a herencia

Introduccion

organismo, capaz de actuar de manera auténo-

ma (figura 1). Todos los organismos vivos estan
formados por células, y en general se acepta que nin-
gun organismo es un ser vivo si no consta al menos de
una célula. Algunos organismos microscopicos, como
bacterias y protozoos, son células Unicas, mientras que
los animales y plantas estdn formados por muchos mi-
llones de células organizadas en tejidos y 6rganos. La
biologia estudia las células en funcién de su constitu-
cién molecular y la forma en que cooperan entre si para
constituir organismos muy complejos, como el ser hu-
mano. Para poder comprender como funciona el cuerpo
humano sano, cémo se desarrolla y envejece y qué falla
en caso de enfermedad, es imprescindible conocer las
células que lo constituyen.

l a célula, es la unidad minima estructural de un
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Antecedentes historicos-

En el siglo xvu, el inglés Robert Hooke dio a conocer
la estructura del corcho y otros tejidos vegetales, y lla-
mo células a los pequefios huecos poliédricos que lo
integraban a modo de celdillas de un panal. Tuvieron
que pasar dos siglos para que los bidlogos dieran la im-
portancia que se merece al contenido de esas celdillas.
En el siglo x1x, el concepto de célula experimenta una
considerable variacion: la célula ya no es la estructura
poliédrica de Hooke, sino lo que hay en su interior.

El evento fundamental durante el siglo xix es el es-
tablecimiento de la teoria celular, que afirma y recono-
ce a la célula como la unidad estructural y funcional
basica de todos los seres vivos. Es decir, a pesar de la
diferente diversidad de formas, tamafios y funciones de
los seres vivos, en todos hay un fondo comun elemen-
tal: la célula.

Esta idea revolucionaria constituye uno de los pila-
res fundamentales sobre los que se apoya la Biologia
moderna, y sirvié para encauzar a las investigaciones
hacia el terreno microscopico. Pronto se descubri6 el
nucleo, los cromosomas, y los demas organelos, y la
introduccién del microscopio electrénico en la biolo-
gia revel6 innumerables detalles de los organelos ce-
lulares, poniendo de manifiesto, a pesar de la aparente
diversidad, su importancia como unidad existente en
todos los seres vivos.

Los hallazgos conseguidos, junto con los descubri-
mientos iniciados a finales del siglo xix sobre la rela-
cion entre la estructura y la funcién de los organelos
celulares, resultaron en parte de la unién de técnicas
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histoldgicas, citologicas y quimicas, cuyo resultado fue
la aparicion de la histoquimica y de la citoquimica.

Figura 1. Organelos de una célula eucariota

Membrana nuclear
. Niicleo
Membrana celular 2

Aparato de Golgi

Fuente: Hipertextos del area de la biologia, disponible en
http://www.biologia.edu.ar/cel_euca/celulal.htm

La célula y el material hereditario

Al descubrirse que la base material de la herencia son
los cromosomas y que la molécula portadora de la in-
formacién que se transmite de una generacién a otra
es el acido desoxirribonucléico (ADN), se establecieron
las bases de la citogenética. En la actualidad son tantos
los campos de la biologia que han enriquecido a la ci-
tologia, y han sido tan importantes y transcendentales
las repercusiones de estos conocimientos, que la célula
ha pasado a ser el centro de la atencién de muchos
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investigadores; y a constituir por si sola un capitulo im-
portante entre las ciencias bioldgicas, al que por mérito
propio se llama Biologia Celular.

Todo organismo, aun el mas simple, contiene una
gran cantidad de informacién que estd organizada en
cada una de sus células en pequefias unidades llamadas
genes, los cuales estan formados por ApN. Los genes
controlan un sinnimero de procesos los aspectos de la
vida de los organismos, incluyendo su metabolismo,
fisiologia, desarrollo, forma, y reproduccion. De ellos
depende la continuidad de la vida, porque constituyen
el enlace esencial entre las generaciones. Esta transmi-
sion de informacidn genética de padres a hijos se le
denomina herencia.

La célula

Todas las células animales (figura 2) y vegetales (figura
3) comparten dos caracteristicas esenciales, una es la
presencia de una membrana externa, llamada membra-
na plasmatica, la cual separa la célula de su ambiente
externo, y el material genético, que se transmite a la
progenie, de generacién en generacion en un proceso
continuo.

La presencia de cloroplastos, una pared celular que
protege a la membrana celular y grandes vacuolas son
las tres caracteristicas basicas que distinguen a una
célula vegetal de una animal, Ademads, en las células
vegetales la pared celular es rigida lo que determina
las formas geométricas que se encuentran en los te-
jidos vegetales. La célula animal tiene formas diver-
sas, que van desde las planas (células del epitelio), a
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las esféricas (gldbulos blancos), (los gldbulos rojos no
son esféricos, son discos biconcavos) estrelladas (cé-
lulas nerviosas) y alargadas (células musculares). De
igual forma su tamafio varia desde los 7.5 micrémetros
(globulo rojo humano) hasta los 50cm (células muscu-
lares). Algunas células nerviosas miden metros, sobre
todo en animales grandes como camellos, etc. La or-
ganizacion del material genético es una de las carac-
teristicas que distinguen dos tipos fundamentales de
células, las procariotas (del griego, ‘antes del nicleo’)
y las eucariotas (del griego ‘nucleo verdadero’). Entre
las células procariotas (figura 4) y eucariotas (figura 5)
hay diferencias fundamentales en cuanto a tamafio y
organizacién interna.

Figura 2. Diagrama de una célula animal

Membrana plasmdtica

Membrana nuclea

Nucleolo

Ribosomas

Fuente: imagen disponible en http://stemcellizpisva.blogspot.
com/2009/01/la-celula-animal-y-vegetal html
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Figura 3. Diagrama de una célula vegetal

Vacuola

Cloroglaslo
ceniral

Nicleo
Retfculo
endoplasmitico

Apamlo’
de Golgi

=
Plasmodesmos

Campo 1° de
puntuacién

plasmaética

Fuente: imagen disponible en http:/stemcellizpisva.blogspot.com/
2009/01/1a-celula-animal-y-vegetal html

Células procariotas y eucariotas

Las células procariotas, que comprenden bacterias y
cianobacterias, son células pequeiias, entre 1 y 5 pm de
diametro, y de estructura sencilla; el material genético
(ADN) esté concentrado en una region, pero no hay nin-
guna membrana que separe esta region del resto de la
célula (figura 4).
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Figura 4. Estructura de la célula procariota

Flagelo

Pared celular

Membrana plasmética

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.

Figura 5. Estructura de la célula eucariota

Mitocondrias
Reticulo

& endoplasmitico

Nicleo

Nucleolo

Reticulo

endoplasmiético
Aparato
de Golgi Cilios

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.
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Las células eucariotas, que forman todos los demas
organismos vivos, incluidos protozoos, plantas, hongos
y animales, son mucho mayores (entre 10 y 50 pm de
longitud) y tienen el material genético envuelto por una
membrana que forma un érgano esférico conspicuo lla-
mado nucleo (figura 5).

Conceptos basicos

Hay células de formas y tamafios muy variados. Al-
gunas de las células bacterianas mas pequeflas tienen
forma cilindrica con una longitud de menos de una mi-
cra (um = millonésima parte del metro). En el extremo
opuesto se encuentran las células nerviosas, corpuscu-
los de forma compleja con numerosas prolongaciones
delgadas que pueden alcanzar varios metros de longi-
tud (las del cuello de la jirafa constituyen un ejemplo
espectacular). Casi todas las células vegetales tienen
entre 20 y 30 pm de longitud, forma poligonal y pared
celular rigida. Las células de los tejidos animales sue-
len ser compactas, entre 10 y 20 pm de didmetro y con
una membrana superficial deformable y casi siempre
muy plegada.

Membrana plasmatica
El contenido de todas las células vivas estd rodeado por
una membrana delgada llamada membrana plasmatica

(figura 6), o celular, que marca el limite entre el contenido
celular y el medio externo. La membrana plasmatica es
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una pelicula continua formada por moléculas de lipidos
y proteinas, entre 8 y 10 nandmetros (nm) de espesor y
actia como barrera selectiva reguladora de la composi-
cién quimica de la célula. La mayor parte de los iones y
moléculas solubles en agua son incapaces de cruzar de
forma espontdnea esta barrera, y precisan de la concu-
rrencia de proteinas portadoras especiales o de canales
proteicos. De este modo la célula mantiene concen-
traciones de iones y moléculas pequefias distintas de
las imperantes en el medio externo. Otro mecanismo,
que consiste en la formacién de pequeflas vesiculas de
membrana que se incorporan a la membrana plasmati-
ca o se separan de ella, permite a las células animales
transferir macromoléculas y particulas aiin mayores a
través de la membrana.

Figura 6. Membrana plasmatica

Fuente: imagen disponible en http://biologiaintelectual.
blogspot.com/2009/04/membrana-plasmatica.html
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El nucleo

El érgano mas importante en casi todas las células ani-
males y vegetales es el nicleo; estd rodeado por una
membrana doble, y la interaccion con el resto de la cé-
lula (es decir, con el citoplasma) tiene lugar a través de
unos orificios llamados poros nucleares, esta rodeado
de forma caracteristica por una membrana, es esférico
y mide unas 5 pm de didmetro.

Dentro del nicleo (figura 7), las moléculas de ADN
y proteinas estan organizadas en cromosomas que sue-
len aparecer dispuestos en pares idénticos. El apN del
interior de cada cromosoma es una molécula inica muy
larga y enrollada que contiene secuencias lineales de
genes. Estos encierran a su vez instrucciones codifica-
das para la construccién de las moléculas de proteinas
y acido ribonucléico (ARN) necesarias para producir una
copia funcional de la célula.

El nicleo controla la sintesis de proteinas en el cito-
plasma y codifica la estructura primaria de una proteina
especifica.

62



LA CELULA COMO BASE FiSICA DE LA HERENCIA

Figura 7. Corte de un niicleo

Membrana nuclear Nucleolo

Cromalina

Poro nuclear

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.

Cromosomas

Los cromosomas son el soporte fisico y material de la
herencia. En el momento de su maxima complejidad
estructural, durante la division de la célula, los cromo-
somas aparecen como cuerpos alargados que se tifien
intensamente con los colorantes basicos. Estan forma-
dos por acido desoxirribonucleico (ApN) y proteinas.
Pequefias subunidades quimicas llamadas bases nitro-
genadas forman la estructura de ADN. A la secuencia de
bases a lo largo de la cadena de AbN que codifica para
una proteina se le llama Gen o Gene. En muchos casos,
los cromosomas estan acodados o doblados, mientras
que en otros son completamente rectos. No obstante, en
todos existe una especie de estrangulacion, la llamada
constriccion primaria, que separa dos ramas o brazos
del cromosoma, dejando entre ellas dos una porcién
llamada centrémero.

63



GENETICA GENERAL

Por la posicién del centrémero (figura 8), los cro-
mosomas se pueden clasificar en tres grupos:

Figura 8. Clasificaciéon de cromosomas segin
la posicién del centrémero

llaman cromatides) son iguales por ser el centrémetro
medial. Los cromosomas toman en este caso la aparien-
cia de una ve;

! Submetacénticos, cuando el centrémero separa dos

( Metacéntricos, cuando las dos ramas o brazos (se

crmatides de distinta longitud, por lo que el cromosoma
aparece en forma de L.

extremo y una de las mrométides es muy pequefia o
incluso no existe. En estos casos, el cromosoma tiene
forma de bastén.

1 Acrocéntricos, si es el centrometro se encuentra en un

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.

En resumen, dentro de la célula se encuentran los
cromosomas que estdn constituidos por ApN, el cual
esta formado por bases nitrogenadas, y a la secuencia
de bases que codifican a las proteinas se le llama Gen.
El gen es la unidad de la herencia, una pieza de mate-
rial genético que determina una caracteristica, o de un
grupo de caracteristicas en particular. Los Genes son
transportados por los cromosomas en el nucleo de la
célula y estan alineados a lo largo de cada cromosoma.
Cada gen ocupa un lugar, o Locus dentro del cromoso-
ma (figura 9).
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Figura 9. Diagrama esquemético de los conceptos
de cromosoma homdlogo, alelo, Gen 'y locus

Un par de cromosomas homélogos, frecuentemente
W uno proveniente del padre y el otro de la madre

Locus (Loci, plural)
——— La ubicaci6n de un Gen especifico en un tipo
de cromosomas especifico

Par de alelos (cada uno de cierta forma molecular
de un gen) en un loci correspondiente a un par
de cromosomas homélogos

Tres pares de genes (en tres loci en los cromosomas
homélogos): 1o mismo que tres pares de alelos

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.

Proteinas

Las proteinas (del griego proteios, primario), se descu-
brieron por primera vez en 1838 (primer capitulo, para
referencia), y estdn reconocidas como los principales
componentes de los organismos vivos y esenciales para
su funcionamiento. Ya sea que se encuentren en orga-
nismos superiores o en bacterias, las proteinas estan
compuestas por 20 unidades esenciales ilamadas ami-
noacidos (cuadro 1), los cuales estan compuestos por
carbono, hidrégeno, oxigeno y nitrégeno. En una mo-
lécula de proteina estos aminoacidos forman lazos pep-
tidicos entre grupos amino (NH2) y carboxilo (COOH)
en largas cadenas (cadenas polipeptidicas). Esto da
lugar a un sinntimero de combinaciones en donde los
aminoacidos se alinean formando moléculas simples y
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complejas de diferentes formas, lo cual da una idea de
la gran diversidad de funciones que las proteinas desa-
rrolla en los organismos vivos.

Cuadro 1. Veinte aminoacidos esenciales
con estructura general

Alanina Cisteina Histidina | Metionina Treonina

Arginina Glutamina | Isoleucina | Fenilalanina | Triptéfano
Acido

Asparagina Glutémico Leucina Prolina Tirosina
Acido Glicina | Lisina Serina Valina
Aspartico

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.
El ciclo celular

Division celular

Las plantas y los animales estan formados por miles de
millones de células individuales organizadas en tejidos
y Organos que cumplen funciones especificas. Todas
las células de cualquier planta o animal han surgido a
partir de una Unica célula inicial (el 6vulo fecundado)
y por un proceso de division. El évulo fecundado se
divide y forma dos células hijas idénticas, cada una de
las cuales contiene un juego de cromosomas idéntico al
de la célula progenitora.

Después cada una de las células hijas vuelve a di-
vidirse, y asi continda el proceso. Salvo en la primera
divisién del 6vulo fecundado (cigoto), todas las células
crecen hasta alcanzar un tamafio aproximado al doble
del inicial antes de dividirse. En este proceso, llamado
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mitosis, se duplica el nuimero de cromosomas (es decir,
el ADN) y cada uno de los juegos duplicados se desplaza
sobre una matriz de microtibulos hacia un polo de la
célula en division, y constituira la dotacion cromosémi-
ca de cada una de las dos células hijas que se forman.

Mitosis

El crecimiento y el desarrollo de los organismos plu-
ricelulares dependen de la multiplicacién de las célu-
las. El volumen de las células individuales tiende a ser
constante para cada estirpe celular. A su vez, el tamafio
del nicleo guarda relacién con su contenido en ADN,
que contiene la informacién precisa para regular los
procesos morfogenéticos y las caracteristicas generales
de cada organismo.

Por todo ello, es necesario preservar el nimero ori-
ginal de cromosomas de cada célula, durante las su-
cesivas divisiones implicadas en el crecimiento y el
desarrollo. Esto se logra por medio de una distribucién
especial del material genético, denominado mitosis.
Este proceso recibio diferentes nombres como carioci-
nesis (de griego karion, nicleo y kinesis, movimiento),
término que aln se conserva para referirse a la division
del total de la célula; Fleming (1882) la denomind mi-
tosis (del griego mitos: pedazo o filamento), término
que se utiliza en la actualidad. La mitosis es una divi-
sion nuclear mas citocinesis (del griego, kitos, célulay
kinesis, movimiento), y produce dos células hijas idén-
ticas durante cuatro fases (profase, metafase, anafase y
telofase).
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La interfase se incluye generalmente en la mitosis,
sin embargo, técnicamente es un conjunto de estadios
(G1, S y G2 del ciclo celular), como se observa en la
figura 10.

El periodo G1, llamado primera fase de crecimien-
to, se inicia con una célula hija que proviene de la divi-
sién de la célula madre. La célula aumenta de tamafio,
se sintetiza nuevo material citoplasmico, sobre todo
proteinas y ARN.

El periodo S o de sintesis, en el que tiene lugar la
duplicacién del ADN.

Cuando acaba este periodo, el nucleo contiene el
doble de proteinas nucleares y de ADN que al principio

El periodo G2, llamado segunda fase de crecimiento,
se caracteriza porque se sigue sintetizando ARN y protei-
nas. El final de este periodo queda marcado por la apa-
ricién de cambios en la estructura celular, que se hacen
visibles con el microscopio. y que indican el principio de
la Mitosis o divisién celular. El periodo de tiempo que
transcurre entre dos mitosis, y que comprende los perio-
dos G1, S, y G2, se le denomina Interfase.

La mitosis comprende una serie de acontecimien-
tos nucleares y citoplasmicos agrupados en fases. Estas
han recibido el nombre de profase, metafase, anafase
y telofase.

En realidad, el proceso visible al microscopio es
continuo y representa solo la parte final de un conjunto
de cambios ocurridos a nivel molecular. Previamente a
la divisién por mitosis se han duplicado todos los com-
ponentes fundamentales, especialmente los relaciona-
dos con la herencia. Los eventos mas importantes que
ocurren durante la mitosis se describen enseguida.
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Figura 10. Fases y duracién del ciclo
de la division celular

Citocinesis

Fase G1

Fase S

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.

1. Profase temprana (figura 11). En ella se hace pa-
tente un cierto namero de filamentos dobles: los cromo-
somas. Cada uno esta constituido por dos cromatidas,
que se mantienen unidas por un estrangulamiento
conocido como centromero. Cada crométida corres-
ponde a una larga cadena de aDN.

Figura 11. Profase Temprana

Microtibulos

Centriolos

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.
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2. Profase Intermedia. Este periodo es relativamente
maés corto que otras subdivisiones de la profase, en este
momento los cromosomas homdlogos se identifican y
las cromatidas hermanas se unen por el centromero. La
membrana nuclear tiende a desaparecer y los centriolos
se desplazan a los polos opuestos. Los cromosomas al
final de esta subfase se tornan mas gruesos y cortos y
estén bien tefiidos.

Figura 12. Profase intermedia

Cromosomas homélogos

Membrana nuclear

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.

3. Profase Tardia. La membrana nuclear desaparece
totalmente, aparece el huso acromatico el cual empieza
a unir a las cromatidas hermanas por el centrémero, los
cromosomas se han engrosado y acortado al maximo,
los componentes nucleares se distribuyen en el nucleo-

plasma. Empiezan a ubicarse los cromosomas hacia el
centro de la célula. Los centriolos ya estan en los polos
opuestos y de ahi parten los microtibulos llamados
fibras del huso acromatico.
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Figura 13. Profase Tardia

Crométidas
hermanas

Huso acromatico

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.

4. Metafase. Se considera que comienza la metafase
cuando los cromosomas han alcanzado el plano ecua-
torial. En él se disponen radialmente, en la periferia del
huso, formando la llamada placa ecuatorial. En esta
situacion, los cromosomas establecen conexidn con al-
gunas fibras del huso a través de los centromeros. En
ese momento, el centrémero de cada cromosoma se du-
plica, y los centromeros hijos se separan, arrastrando
tras de si una cromatida cada uno.

Figura 14. Metafase

Crométidas hermanas

Huso acromético

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.
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5. Anafase. La separacion marca el comienzo de la
anafase. Durante la misma, cada cromatida, procedente de
un determinado cromosoma, emigra a un polo diferente,
por lo que se van a separar los dos grupos de cromati-
das, llamadas ahora cromosomas hijos, idénticos entre si
e iguales al de cromosomas de la célula madre. El huso
acromatico se acorta hasta en 20 % de su longitud original
lo cual origina la separacion de las cromatidas hermanas.

Figura 15. Anafase

Cromosomas
homélogos separados

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.

6. Telofase. La telofase comienza cuando los cromo-
somas hijos terminan de migrar hacia los polos. En el
transcurso de la misma ocurren cambios inversos a los de
la profase: reaparecen la membrana nuclear y los nucled-
tidos. Simultaneamente se produce la distribucion de los
componentes citopldsmicos, incluyendo las mitocondrias
y el complejo de Golgi, asi como los cloroplastos en las
células vegetales, y la segmentacion del citoplasma o cito-
cinesis, con lo que se consuma la division celular.
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Figura 16. Telofase

Citocinesis

| Dos células
| hijas con

» idéntico

! mimero de

! cromosomas

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.

Figura 17. Proceso de divisién celular en células,
animal y vegetal visto al microscopio

Mitosis
Animal Vegetal

- - Interfase
— =

Células hijas con
- - idéntico niimero de

cromosomas

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas, dispnible en:
http://www.ucm.es/info/genetica/grupo/mitosis/mitosis.htm
http://www.seop.yale.edu/supplementary/supp_mitosis.html
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Meiosis

En los seres vivos que se reproducen sexualmente, el
nuevo organismo se forma tras la unién de dos células
(gametos) procedentes cada una de un progenitor. Pues-
to que las células de los individuos de la misma especie
tienen el mismo nimero de cromosomas, hay que pen-
sar que durante la gametogénesis, o proceso de forma-
cion de los gametos, existe un mecanismo que reduce a
la mitad la dotacién cromosémica de las células germi-
nales precursoras, de modo que el nimero diploide de
la especie quede convertido en haploide en los game-
tos. Este proceso es la meiosis, el cual consiste en dos
divisiones nucleares sucesivas con una sola division de
los cromosomas. Cada una de las divisiones meidticas
es equiparable a una mitosis, si bien la primera de ellas
es mucho mas larga y complicada, desarrollandose con
algunos rasgos diferenciales. Aunque no son iguales a
las de la mitosis las fases se denominan de igual forma
y se les afiade un nimero romano para indicar a qué
divisién pertenecen.

Figura 18. Fases de la meiosis

Primera divisién Segunda divisiéon
Profase 1 Profase II
Metafase I Metafase II
Anafase | Anafase 1II
Telofase 1 Telofase 11
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Segunda
dmsnon dwlsxén
Célula madre
diploide 2n Melocito primario .
haploide n Melocito secundario
haploide n

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.

1) Interfase. La sintesis de ARN ocurre en la mayor
parte de la interfase y entre las proteinas que se sinteti-
zan estan las histonas y su periodo de sintesis por lo ge-
neral corresponde con aquél del aApN. Los cromosomas
estan condensados y poco visibles.

Figura 19. Interfase

Cromosomas duplicados

Células 2n

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.

2) Profase I. Es la fase mas significativa de la meiosis
ya que en ella tienen lugar los procesos de apareamiento
y entrecruzamiento y van a dejar dispuestos a los cro-
mosomas para que en la primera division se reduzca el
nimero de cromosomas a la mitad. Durante la profase I
tiene lugar un evento clave; el apareamiento de los
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cromosomas homologos. La profase I es muy largay a
su vez se subdivide en cinco fases: Leptoteno, Cigoteno,
Paquiteno, Diploteno, y Diacinesis.

a) Leptoteno o Leptonema (del griego leptos: del-
gado y nema: filamento)
El nicleo aumenta de tamaiio y los cromosomas
comienzan a visualizarse, sin embargo son dife-
rentes a los de una mitosis ya que son delgados,
pese a que ya han duplicado su ApN durante el
periodo S de la interfase y poseen dos cromati-
das cada uno.

Figura 20. Interfase (Leptoteno)

Crométidas

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.

b) Cigoteno o Cigonema: (del griego zygon: pareja)
Los cromosomas homoélogos replicados se alinean
mediante el proceso de apareamiento o sinapsis. La
estructura resultante se denomina féfrada, por estar
formado por las dos cromatidas de cada cromosoma,
y por tanto cuatro en total denominado Bivalentes.

76



LA CELULA COMO BASE FiSICA DE LA HERENCIA

La sinapsis resulta de la formacion del complejo
sinaptonémico entre los cromosomas homologos.
Estd formado por dos componentes laterales
constituidos por proteinas basicas como la lisi-
na y arginina y un componente central que tiene
ademas ARN. La sinapsis se realiza a través de
filamentos transversales y la red longitudinal del
componente central. También aparecen estructu-
ras elipsoidales densas denominadas nédulos de
recombinacion.

Figura 21. Interfase (Cigoteno)

Nédulos de

Apareamiento recombinacion

o sinapsis

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.

¢) Paquiteno o Pagquinema: (del griego pachys:
grueso)
Esta fase se caracteriza por la apariencia de los
cromosomas como filamentos gruesos indicati-
vos de una sinapsis completa. Asi pues, el nime-
ro de unidades en el nucleo es igual a n. Los en-
grosamientos cromosémicos en forma de perlas,
estan alineados de forma precisa en las parejas
homologas, formando en cada una de ellas un
patrén distintivo
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Figura 22. Interfase (Paquiteno)

Cromosomas
homologos

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.

Lo mas importante en esta subfase es el feno-
meno de entrecruzamiento. Durante el entrecru-
zamiento un fragmento de una crométida puede
separarse € intercambiarse por otro fragmento
de su correspondiente homologo. El nédulo de
recombinacion serfa el lugar donde se produce
el entrecruzamiento, ya que es un complejo mul-
tienzimatico encargado de reunir las cromatidas
de los progenitores y producir en ellas los cortes
y empalmes necesarios. Este fendmeno se ejem-
plifica con letras de manera objetiva, como se
ilustra enseguida cada uno de los alelos de los
genes y utilizando una porcién de los cromoso-
mas para poder entender el entrecruzamiento:
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Figura 23. Interfase (Paquiteno-entrecruzamiento)

Los cromosomas holSlogos

se acortan y s¢ alinean
A a
)
< €
o a

Los cromosomas
se alinean mediante
el proceso de sinapsis

n
a

A
]
o d

Sep el fen6 de

en donde Jos hom6togos intercambian genes,

lo que provocaré una mezcla de informacién genétca
en los gametos

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.

d) Diploteno o Diplonema: (del griego diploos:
doble)
Los cromosomas homologos se separan, si bien
todavia permanecen unidos a nivel de los quias-
mas (del griego khiasma: cruz). El complejo si-
naptonémico se desintegra. Ocurre la duplicacion
longitudinal de cada cromosoma homélogo. Al
ocurrir este apareamiento las cromatidas homo-
logas parecen repelerse y separarse ligeramente
y pueden apreciarse unas estructuras llamadas
quiasmas entre las cromatidas. La aparicién de
estos quiasmas hace visible el entrecruzamiento
ocurrido en esta fase, siendo ¢l resultado final la
recombinacién.
Se pueden formar los quiasmas en diferentes
lugares:
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Figura 24. Quiasma

1. Cuando se forma sélo un quiasma en el
bivalente se le denomina Cruz

2. Cuando se forman dos quiasmas en el
bivalente se le denomina Anillo

Quiasma
3. Cuando ocurren tres o més quiasmas en

el caso de cromosomas demasiado
largos se les denomina Lazo

Quiasma

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.

e) Diacinesis (del griego dia a través de)
Al llegar a esta etapa la membrana nuclear y los
nucleolos han desaparecido y cada pareja de cro-
mosomas homologos ocupa un lugar en el plano
ecuatorial. En esta fase los centrémeros no se
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dividen; esta ausencia de divisién presenta una
diferencia importante con la meiosis. Los dos
centromeros de una pareja de cromosomas ho-
mologos se unen a fibras del huso acromatico de
polos opuestos. La condensacién de los cromo-
somas se acentila aiin mas, el nucleolo se disuel-
ve, desaparece la membrana nuclear, y se forma
el huso mitético.

Figura 25. Diacinesis

Huso acromatico

Cromatidas hermanas

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.

3) Metafase I. Como en la mitosis, la membrana nu-
clear y los nucléolos ya desaparecieron completamente
cuando comienza esta fase. Los cromosomas se hallan
en el plano ecuatorial y se ha formado el huso. Los dos
cromosomas homologos se unen, cada uno a través de
su centrémero, a fibras del huso que tiraran hacia polos
opuestos. :
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Figura 26. Metafase I

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.

4) Anafase 1. Al igual que en la mitosis los cromo-
somas se desplazan hacia los polos. Sin embargo, en la
anafase I meiética los que se separan (segregan) son los
dos cromosomas homologos de cada par. Cada uno de
los cromosomas de cada par homélogo segrega al azar,
es decir, independientemente de los cromosomas de los
otros pares.

Figura 27. Anafase 1

Meiositos primarios

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.
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5) Telofase I. Esta fase varia en los diferentes orga-
nismos. A veces los cromosomas pierden su condensa-
cién y se forman las membranas nucleares alrededor
de cada uno de los polos. Otras veces, los cromosomas
pasan directamente a la meiosis II. Nunca ocurre una
fase de sintesis, es decir de duplicacién de Apn, luego
de la telofase 1. La telofase I finaliza con la division del
citoplasma en las células hijas, proceso que se denomi-
na citocinesis.

Figura 28. Telofase I

Cromosomas
no homélogos

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.

La segunda divisién de la meiosis es una mitosis
tipica, en la que cada cromosoma se escinde en dos cro-
matidas después de dividirse en dos el centrémero, y
cada una de ellas se transforma en un cromosoma hijo.
Pero como cada célula de las que hacen de progenitores
en el inicio de esta segunda divisiéon es haploide, las
células hijas resultantes, que luego se transformaran en
gametos, son también haploides.
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6) Interfase II. No hay duplicacién de cromosomas
entre la primera y la segunda division meidtica. Los
cromosomas estan presentes en namero haploide. Las
cromatidas generalmente estdn muy separadas entre si
y no presentan enrollamiento reciproco.

Figura 29. Interfase I1

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.

7) Profase II. Las dos cromatidas de cada diada
toman la apariencia de una X unidas por una region
centrométrica y los cuatro brazos estan bien separados.
Al final de la profase II los brazos de las cromatidas
se hacen mas cortos y ocurre la recombinacion, dando
origen a dos cromatidas hermanas diferentes.
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Figura 30. Profase I1

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.

8) Metafase II Desaparece la membrana nuclear al
final de la profase II y al inicio de la metafase II apa-
rece el huso acromatico y los cromosomas se alinean
en la placa ecuatorial, empezando a migrar a polos
opuestos. ‘

Figura 31. Metafase 11

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.
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9) Anafase II. Los cromosomas se encuentran orien-
tados hacia los polos opuestos y cada polo contendra
un nimero haploide de cromosomas.

Figura 32. Anafase I1

Meiocito secundario, cuatro células
haploides, todas diferentes a la
célula madre y diferentes entre si
debido a la recombinacién

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.

10) Telofase 1I. Al final de la telofase II se tienen
cuatro células hijas haploides diferentes entre si y dife-
rentes a la célula madre que las originé.

86



Bases quimicas de la herencia
El material genético

de la vida, es necesario saber como actian los

genes, para determinar las caracteristicas que re-
gulan y cémo forman réplicas de si mismos, para per-
mitir su transmisién durante un nimero indefinido de
generaciones celulares o de generaciones de organis-
mos. Este conocimiento debe basarse en primer lugar,
en el conocimiento de las bases quimicas, moleculares
y fisicas de la herencia. En el segundo capitulo, se ex-
plicaron en forma detallada los conceptos basicos de
las bases fisicas de la herencia, es decir todos aquellos
eventos relacionados con la célula y su organizacién
fisica.

Partiendo del concepto basico de que los cromo-
somas son los portadores de los genes, y ¢l gen es la
unidad basica de la herencia, jserd posible entonces,
determinar algo de la naturaleza quimica de los genes a
través de la naturaleza quimica de los cromosomas?

Para comprender la herencia como un fenémeno
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En los cromosomas de organismos superiores se
encuentran dos tipos de compuestos quimicos; que son
los acidos nucleicos y proteinas, y en términos genera-
les el estudio del material hereditario, implica el cono-
cimiento de la composicion, estructura y propiedades
quimicas de los acidos nucleicos, y su relacién con la
sintesis de proteinas, asi como, las caracteristicas espe-
ciales que debe tener el material genético en cuanto a su
capacidad de replicacién, de mutacién, recombinacién
y como portador de informacién genética; es decir, la
trascripcion del mensaje genético y su traduccion final
a productos de accion génica primaria.

El origen del dogma central

El dogma central de la biologia molecular explica el
flujo o procesamiento de la informacidn genética en la
mayoria de los organismos conocidos. En el dogma se
distinguen tres etapas:

Figura 1. Traduccioén y transcripcién

Transcripcién Traduccién

ADN ARN Proteina

Replicacién

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.

88



BASES QUIMICAS DE LA HERENCIA

Hace mas de un siglo (1869), Friedrich Miescher
fue el primero en realizar investigaciones sobre los 4ci-
dos nucleicos aislando nucleos de células de pus, lla-
mando nucleina a la sustancia, eran de naturaleza 4cida
y singularmente ricos en Nitrogeno (N), Fosforo (P),
contenian Carbono (C), Hidrégeno (H) y Oxigeno (O).
Posteriormente se encontré que existian dos tipos de
acidos nucleicos, el acido desoxirribonucléico (ADN) y
acido ribonbucléico (ArN) presentes en el nacleo y en
el citoplasma de la célula. Posterior a esto, se dio una
serie de eventos que llevaron a dilucidar y proponer la
estructura de doble hélice para el Apn, los que fueron
tomados en cuenta por los investigadores que en 1953
revelaron la estructura del ApN. Algunas de estas inves-
tigaciones previas se citan a continuacion:

1919 P. A. Levene. Propuso una estructura lineal de
tetranucleétido para el ADN.

1928 F. Griffith. Descubrié una sustancia en bac-
terias inactivadas por calor que puede causar cambios
hereditarios en bacterias vivas. Denomind a este fend-
meno “transformacion”.

1938 R. Signer, T. Caspersson y E. Hammarsten.
Descubrieron que el peso molecular del apn era del or-
den de 10°¢ daltons, por tanto, el tetranucledtido pro-
puesto por Levene deberia ser un poli-tetranucleotido.

1944 O. Avery, C. MacLeod y M. McCarty. Esta-
blecieron la identidad quimica del principio transfor-
mante de Griffith como ADN, y sugirieron su funcién
como material genético.

1949 E. Chargaff. Publicé que la composicién de
bases del ADN variaba de una especie a otra, aunque el
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cociente entre la bases puricas y entre las bases pirimi-
dicas permanecia siempre constante y alrededor de 1.

1951 Rosalind Franklin. Distinguié dos formas de
ADN, la forma B paracristalina y la forma A cristalina.

1952 R. Franklin y R. Gosling. Generaron un pa-
trén de difraccion de rayos X de la forma B del Apn.

1953. La revista Nature publico siete articulos sobre
la estructura y funcién del ADN,' comenzando en el nu-
mero de abril de 1953 con tres comunicaciones clave:
la primera, de Watson y Crick, proponia una estructura
para el ApN; la segunda, de Wilkins, Stokes y Wilson,
postulaba una estructura molecular para los acidos nu-
cleicos formados por desoxipentosas, y una tercera, de
Franklin y Gosling, presentaba la configuracién mole-
cular del timonucleato de sodio (sal sodica de ADN ex-
traida del timo) mediante estudios con rayos X.

' JD,Watson & FHC Crick. “A Structure for Deoxyribose
Nucleic Acid”, Nature 171, pp. 737-738, 1953; MHF, Wilkins, AR
Stokes & HR Wilson, “Molecular Structure of Deoxypentose Nu-
cleic Acids”. Nature 171, pp. 738-740, 1953; RE, Franklin & RG,
gosling. “Molecular Configuration in Sodium Thymonucleate”, Na-
ture 171, pp. 740-741 1953; JD, Watson & FHC Crick. “Genetical
Implications of the Structure of Deoxyribonucleic Acid”, Nature
171, pp. 964-967, 1953; RE, Franklin. & RG, Gosling. “Evidence
for 2-chain Helix in Crystalline Structure of Sodium Deoxyribo-
nucleate”, Nature 172, pp. 156-157, 1953; B, Jacobson. “Hydra-
tion Structure of Deoxyribonucleic Acid and its Physicochemical
Properties”, Nature 172, pp. 666-667, 1953; MHF, Wilkins, WE,
Seeds, AR, Stokes & HR, Wilson. “Helical Structure of Crystalline
Deoxypentose Nucleic Acid”, Nature, 172, pp. 759-762, 1953.
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Composicion quimica y estructura
del material genético

La molécula de ApN esta constituida por dos largas ca-
denas de nucleétidos unidas entre si formando una do-
ble hélice. Estas, se mantienen unidas entre si porque se
forman enlaces entre las bases nitrogenadas de ambas
cadenas que quedan enfrentadas. La molécula de ADN
estd constituida basicamente por nucledtidos, los cua-
les estan formados por tres unidades: una molécula de
azucar llamada desoxirribosa, un grupo fosfato y uno de
cuatro posibles compuestos nitrogenados llamados ba-
ses (figura 1): la Adenina (A), la Timina (T) la Guanina
(G) y la Citosina (C) como se observa en la figura 2.

Figura 2. Composicién de un nucleétido
y estructura del ADN

Timina Adenina a_H
[N H—N
C
g—H—-—....__. 1 5§ 7
2134
Azicar—SN’ O N/ — Azticar
H H

—H—

Nisraols

Cnosma

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas,
con imagen disponible en http://es.wikipedia. org/kaJ/Archlvo:
DNA_double_helix_vertical. NG
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La molécula de desoxirribosa (aziicar) ocupa el cen-
tro del nucledtido y estd flanqueada por un grupo fosfato
a un lado y una base al otro. El grupo fosfato esta a su
vez unido a la desoxirribosa del nucledtido adyacente de
la cadena. En la figura 3 se ilustra la unién del grupo
fosfato y la desoxirribosa, en esta ltima los atomos de
carbono no fueron escritos para simplificar el dibujo.

Figura 3. Unién del grupo fosfato
y la desoxirribosa con la base nitrogenada
para formar un nucleétido

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.

Estas subunidades enlazadas desoxirribosa-fosfato
forman los lados de la escalera helicoidal; las bases es-
tan enfrentadas por parejas, mirando hacia el interior y
formando los travesafios de la molécula de apn.

Los nucledtidos de cada una de las dos cadenas que
forman el ADN establecen una asociacidon especifica
con los correspondientes de la otra cadena. Debido a
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la afinidad quimica entre las bases, los nucledtidos que
contienen adenina se acoplan siempre con los que con-
tienen timina, y los que contienen citosina con los que
contienen guanina (figura 4).

Figura 4. Estructura propuesta para el AbN
por Watson y Crick (1953)

T

.o

Tf
\

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.

El azicar (figura S) es una pentosa llamada desoxi-
rribosa, en el ADN (de ahi su nombre desoxirribonuclei-
co) y la Ribosa en el arRN (acido ribonucleico).
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Figura 5. Estructura del aziicar desoxirribosa

y ribosa
o o
HOCH OH HOCH OH
s 5
4 1 4 1
H H H H
H H H H
3 2 3 2
OH OH OH H
Ribosa Desoxirribosa

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.

Las bases nitrogenadas se clasifican en dos grupos:
las purinas y las pirimidinas (figura 6). Las purinas
son la adenina y guanina ambas son las mismas en los
dos tipos de &cidos nucleicos y las pirimidinas que
comprenden la timina, el uracilo y la citosina, esta
ultima es comin en el ADN y al ARN, mientras que la
timina s6lo aparece en el ADN y el uracilo en el ARN.
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Figura 6. Bases nitrogenadas por grupes
de pirimidinas y purinas

Timina Adenina
lis .}“ 4
¢ 4
o W
Pirimidinas H H Purinas
l"N—-H
E iN H—
0 K-
| /
. H H § -
Citosina Guanina

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.

La molécula de AbN como se ha dicho es una héli-
ce doble compuesta por dos cadenas complementarias
donde, la adenina se aparea con la timina mediante dos
puentes de hidrégeno; mientras que la guanina y la citosina
se aparean con tres puentes de hidrogeno (figura 4).

Figura 7. Esquematizacion de los enlaces
de hidrégeno entre las bases

Timina Adenina
M Puente de hidrégeno doble
“%EE*'# s
.
& o ]
H H
IKN—H--»-'--—--- o
0 Puente de hidrégeno triple
I Nwmeed
0-—.
v
Citosina Guanina

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.
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La union de una base con el azicar origina un nu-
cledsido (figura 8); los nucledsidos son b-N-glicosidos
de ribosa o desoxirribosa, en los que el sustituyente
en posicion b del carbono 1 de la pentosa es una base
purica o pirimidica. Los nucledsidos que contienen
ribosa se llaman ribonucledsidos y los que contienen
desoxirribosa son los desoxirribonucledsidos. Por con-
vencion, la numeracién de los carbonos del anillo de la
pentosa incluye un apéstrofo para diferenciarlos de los
atomos de los anillos de la base nitrogenada.

Figura 8. Estructura quimica de un nucleésido

NH2

N

Lk

N
CH, O

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.

Un nucledésido més un grupo fosfato forma un nu-
cledtido. El ADN por tanto es un gran polimero de mi-
les de pares de bases de nucledtidos, formandose un
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polinucledtido. Los polinucledtidos son cadenas linea-
les de nucledtidos en los que los grupos fosfato estin
esterificados a los hidroxilos 5’ y 3’ de dos nucledti-
dos consecutivos (figura 9). Como consecuencia, cada
polinucledtido contiene Unicamente un OH libre en el
grupo fosfato en posicion 5’ (extremo 5’ fosfato) y un
OH libre en posicion 3’ (extremo 3°). Por convencion,
la secuencia de los polinucleétidos se representa en el
sentido 5°¢&3".

Figura 9. Estructura de un polinucleétido

w
0 =-ROo O,
o
oy
© «ROLH
o
o
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o

© ~r OCH:
o

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.

El grupo fosfato (figura 10) se une a los azlcares
por medio de un enlace fosfodiester. Las bases se unen
a la pentosa por el carbono y las posiciones 9 y 3 para
las bases puricas y pirimidicas respectivamente.

Es importante saber que las bases complementarias
se unen entre si por enlaces quimicos débiles llama-
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dos puentes de hidrégeno. Cuando uno de los atomos
positivamente cargados del hidrogeno de una molécula
de agua es atraido por el atomo de oxigeno cargado ne-
gativamente de otra molécula de agua, el protén puede
estar muy cerca de este atomo de oxigeno y es atraido
fuertemente. Esta interaccion fuerte se llama enlace de
hidrogeno.

Figura 10. Puentes de hidrégeno

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas,
con apoyo de; http://www.bionova.org.es/biocast/documentos /
tema04.pdf

En general, un enlace de hidrogeno se forma entre
un atomo de hidrégeno que es adherido a un atomo
electronegativo, como el nitrégeno, el oxigeno o el
fluor. Los enlaces covalentes son importantes, porque
unen los atomos de las moléculas de una célula. Pero
la unién entre las moléculas es también importante, en
especial en la quimica de la célula, donde las caracteris-
ticas de la vida emergen de interacciones moleculares.
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Cuando dos moléculas en la célula se asocian, pueden
adherirse temporalmente por uniones quimicas que son
mas débiles que los enlaces covalentes. La ventaja de
los enlaces débiles es que la unién entre las moléculas
puede ser breve; las moléculas se unen, responden mu-
tuamente de una cierta manera, y después se separan.
Existen varios tipos de enlaces quimicos débiles. Uno
es el enlace 16nico, que es relativamente débil en pre-
sencia del agua. Otro tipo de enlace que funciona en la
materia viva es el enlace de hidrogeno.

Los enlaces de hidrogeno, iénicos y otros enlaces
débiles se forman no sélo entre las moléculas, sino
también pueden formarse entre diversas regiones de
una molécula, como una proteina. Aunque estos enla-
ces son individualmente débiles, su efecto acumulativo
refuerza la forma tridimensional de la molécula. El en-
lace hidrégeno se da en las interacciones que determi-
nan la forma de las proteinas y estructura quimica de la
molécula del ADN y ARN.

Cuadro 1. Bases nitrogenadas constituyentes
del ADN y ARN

ADN ARN
Purinas Purinas

Adenina (A) Adenina (A)
Guanina (G) Guanina (G)
Pirimidinas Pirimidinas
Citosina (C) Citosina (C)
Timina (T) Uracilo (U)

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.
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La unién de nucledtidos entre si, forman largas ca-
denas de polinucledtidos que al unirse con una cadena
complementaria se forma la estructura de doble hélice
de apN (figura 11). La union de dos cadenas se efectila
a través de las bases que son como los peldafios de es-
calinata en espiral.

Figura 11. Cadenas complementarias de AbN

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos
Rivas, con apoyo de: http://gene-
mol.org/biomolespa/la-molecula-
de-adn/molecula_ ADN.html; http://
eduredes.ning.com/profiles/blogs/
los-acidos-nucleicos

Esta escalinata de espiral es el modelo que estable-
cieron James Watson y Francis Crick (1953), dando
forma a la estructura del ADN y sentido a la forma en
que esta molécula se duplica. En este punto es impor-
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tante reflexionar sobre el hecho de que si el ADN es res-
ponsable de la transmision de la informacién genética,
debe ser capaz, no s6lo de reproducirse, con lo cual se
consigue conservar esta informacion de padres a hijos
sino también debe poder transmitirla. Lo cual plantea
las siguientes preguntas. ;Cudl es el mecanismo por el
que el apn dirige la sintesis de las sustancias del or-
ganismo? En particular ;Coémo controla la sintesis de
las proteinas, las mas complicadas e importantes de
todas?

Para poder responder a estos cuestionamientos pri-
mero se deben de conocer las conclusiones a las que
llegaron Watson y Crick en 1953, al presentar el mode-
lo de la molécula del apn (figura 12). Las conclusiones
en resumen fueron las siguientes:

1. La cadena de polinucledtidos es helicoidal.

2. La hélice tiene un didmetro de 2 nm.

3. Se forma una vuelta completa de hélice cada
3.4 nm.

3. Entre cada nucleétido consecutivo, la distancia
es de 0.34 nm, lo cual significa que cada vuelta
de la hélice hay 10 nucleotidos.

4. En la hélice hay dos cadenas de polinucleétidos.
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Figura 12. Modelo del apN propuesto
por Watson y Crick en 1953

0.34 nm

2.0 nm

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas,
con apoyo de: Watson y Crick (1953a) y Watson y
Crick (1953b).

Propiedades del material hereditario

Duplicacion del material genético (4DN)

En casi todos los organismos celulares, la duplicacion
de las moléculas de Apn tiene lugar en el nicleo, justo
antes de la division celular. Empieza con la separacion
de las dos cadenas de polinucleétidos, cada una de las
cuales actia como plantilla para el montaje de una nue-
va cadena complementaria. A medida que la cadena
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original se abre, cada uno de los nucleétidos de las dos
cadenas resultantes atrae a otro nucle6tido complemen-
tario, previamente formado por la célula. Los nucled-
tidos se unen entre si mediante puentes de hidrégeno
para formar los travesafios de una nueva molécula de
ADN. A medida que los nucledtidos complementarios
van encajando en su lugar, una enzima llamada AbN po-
limerasa los une enlazando el grupo fosfato de uno con
la molécula de azucar del siguiente, para asi construir
la hebra lateral de la nueva molécula de ApN.

En el modelo de Watson y Crick, cada uno de los fi-
lamentos originales es complementario uno del otro. Al
ocurrir la duplicacion del ADN, se rompen los enlaces de
hidrégeno que unen a las bases y los filamentos se re-
plican al desarrollarse. Cada filamento actia como un
molde para la formacién de una nueva cadena comple-
mentaria. Dicha complementariedad se mantiene debido
a la relacion de apareamiento que existe entre las bases.

Hipotesis sobre la autoduplicacion del 4DN

Las hipdtesis propuestas para explicar la autoduplica-
cion del Apn (figura 13) son las siguientes:

a) Hipotesis semiconservativa: postulada por Wat-
son y Crick (1953; como consecuencia del mo-
delo propuesto por ellos mismos) indica que la
molécula del ApN representada por un par de
moldes complementarios uno del otro, donde
cada cadena se desenrolla y se separa. Cada ca-
dena actia como molde para la formacion sobre
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si misma de una nueva cadena compafiera. An-
tes de la duplicacién los puentes de hidrogeno se
rompen Yy las cadenas se desenrollan y separan.
b) Hipdtesis conservativa: donde la doble hélice ori-
ginal permanece intacta, dando lugar de alguna
manera a una doble hélice completamente nueva.
¢) Hipdtesis de duplicacion dispersiva: la molécula
original es rota y destruida constituyéndose
la nueva molécula con precursores viejos y nuevos.

Las evidencias experimentales apoyan a la primera
hipétesis (con marcadores selectivos de ADN, como la
timina).

Figura 13. Hipétesis para la autoduplicaciéon
de la molécula de AN

Conservativa  Dispersa Semi-conservativa

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas,
con apoyo de: http//www.nature.com/scitable/topicpage/semi-
conservative-dna-replication-mesensol-and-stahe-421
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Modelo de duplicacion segun Watson y Crick

La duplicacién consiste en la disociacion de las dos ca-
denas, de forma que cada una sirve como molde para la
sintesis de dos hebras complementarias, produciéndose
dos moléculas de ApN con igual constitucion molecular.

Las enzimas del metabolismo del Apn son de varios
tipos: exonucleasas, endonucleasas, ligasas y ADN po-
limerasas. Las primeras atacan a la cadena liberando
nucleodtidos (una por los extremos y la otra por el resto
de la molécula). Las ligasas actuan contribuyendo al
enlace de cadenas mas o menos largas de nucledtidos y
las ADN polimerasas catalizan la unién de un nucleétido
con el siguiente.

Quimica de la sintesis de ADN

El ADN incorpora las instrucciones de producciéon de
proteinas. Una proteina es un compuesto formado por
moléculas pequefias llamadas aminoécidos (cuadro 2),
que determinan su estructura y funcién.

Los aminoacidos son sustancias compuestas por
carbono (C), oxigeno (O), hidrégeno (H) y nitrégeno
(N). Son compuestos cristalinos que contienen un gru-
po 4cido débil, carboxilo (-COOH) y un grupo bésico
débil, amina (-NH,). Los aminoécidos son los compo-
nentes bésicos de las proteinas, pero para cada protei-
na, la secuencia, es decir el orden en que van ordenados
los aminoacidos, es diferente. El nimero de secuencias
posibles es tan grande que explica la gran cantidad
de proteinas diferentes que pueden sintetizarse. La
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secuencia de aminoacidos estd a su vez determinada
por la secuencia de bases de los nucledtidos del ApN.

Cuadro 2. Aminoacidos y claves

para codigo genético
Aminodcido Clave Aminodcido Clave
Alanina Ala Leucina Leu
Arginina Arg Lisina Lis
Asparagina Asn Metionina Met
Acido Aspartico Asp Fenilalanina | Fe
Cisterna Cis Prolina Pro
Glutamina Gln Serina Ser
Acido Glutamico Glu Treonina Treo
Glicina Gli Triptéfano Tri
Histidina His Tirosina Tir
Isoleucina Ileu Valina Val

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.

Cada secuencia de tres bases, llamada triplete, cons-
tituye una palabra del codigo genético o codon (figura
14), el cual es la unidad de codificacién mas pequeiia,
es decir, es el namero de nucleétidos que especifica un
aminoacido determinado. Por ejemplo, el triplete Gac
(guanina, adenina, citosina) es el coddén correspondien-
te al aminodcido leucina, mientras que el CAG (citosina,
adenina, guanina) corresponde al aminoacido valina.
Por tanto, una proteina formada por 100 aminoacidos
queda codificada por un segmento de 300 nucledtidos
de apn. De las dos cadenas de polinucleétidos que for-
man una molécula de Apn, sélo una, llamada paralela,
contiene la informacion necesaria para la produccidén
de una secuencia de aminoacidos determinada. La otra,
llamada antiparalela, ayuda a la replicacién.

El triple de iniciacion suele ser auGg (Metionina;
sombreado), existen tres tripletes sin sentido cordones
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de terminacién (Alto; sombreado) como se aprecia en
la figura 14.

En otras palabras el codigo genético viene a ser un
diccionario molecular. Constituye las reglas de corres-
pondencia entre los codones (grupo de tres nucle6tidos)
y los aminoécidos. El codoén, constituye una palabra en
el lenguaje de los 4cidos nucleicos; esta palabra es tra-
ducida por un aminoécido.

Figura 14. Combinacién de bases nitrogenadas
para la construccion del c6digo genético

{0GU

iIJGC L

UGA

UGG || Ta

CGC

“[cca

CGG

facu

|aec

AGA

AGC

lecu
Il
eec

lcea
fom Ll

B foce | [exe| " [oos]" |
Fuente: Adaptacion de http://www.vem,es/info/genética/
grupo/Codigo/Codigo%20genetico.htm
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Estructura quimica de los aminoécidos

Los aminoacidos son precursores de moléculas de gran
importancia bioldgica, que son las proteinas. La unién
de aminodacidos da lugar a la formacion de péptidos que
se denominan dipéptidos, tripéptidos, tetrapéptidos,
pentapéptidos, octapéptidos o polipéptidos, si en su
formacién intervienen, 2, 3, 4, 5, 8 o un nimero cual-
quiera superior. La unidon de polipéptidos entre si da
lugar a la formacion de proteinas.

Se conocen 20 aminodacidos proteicos, los cuales se
clasifican en forma general en esenciales (figura 15);
debido a que deben ser incorporados por medio de la
dieta, especificamente de alimentos que contengan pro-
teinas, ya que el organismo es incapaz de sintetizarlos
y en no esenciales (figura 16); aquellos que el orga-
nismo sintetiza a partir diferentes productos del me-
tabolismo intermediario, fundamentalmente, lipidico
y glucidico. También existen otros aminoacidos pero
son poco frecuentes, son derivados de los aminoacidos
proteicos. Entre ellos se encuentran la 4-hidroxiprélina
e hidroxilisina presentes en el colageno y de la des-
mosina e isodesmosina presentes en la proteina fibrosa
elastina. Por otro lado también estdn los aminoacidos
no proteicos que son un grupo formado por 150 ami-
noacidos. Se presentan en diferentes células y tejidos en
forma libre o combinada, pero nunca en las proteinas y
actilan como precursores en el metabolismo. Por ejem-
plo, la b-alanina, precursor de la vitamina acido panto-
ténico, la homocisteina y homoserina, intermediarios
en el metabolismo de los aminoacidos. La citrulina, or-
nitina, 4cido-g-aminobutirico, D-alanina, D-serina. En
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hongos y plantas superiores abundan la canavanina y la
b-cianolanina.

Figura 15, Estructura quimica de los
aminoacidos esenciales

Triptofano  Fenilalanina Valina Leucina

Isoleucina Treonina Histidina

Lisina

Metionina

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.
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Figura 16. Estructura quimica de los
aminoAacidos no esenciales

o]

Alanina

Acido
Cistina

Acido Glutamico

D Glutamina =S
Asparagina D D

Prolina Serina

e Tirosina
Glicina

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.

Los aminoacidos esenciales, son, por tanto, estructu-
ras necesarias para la configuracién de la organizacién
estructural y funcional del organismo, sin que se tengan
mecanismos para su sintesis, de ahi la denominacién de
esencial, puesto que el aporte tiene que ser externo.
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Sintesis de proteinas

La informacion genética en el ADN de las células controla
las caracteristicas y funcionamiento de las células y su
interaccion con el medio ambiente, a través de la sintesis
de proteinas. Este proceso es necesario para llevar a cabo
funciones determinadas o para activar rutas metabolicas
en los procesos fisioldgicos de los organismos.

El proceso general de sintesis de proteinas se pro-
duce a través del denominado Dogma central de la
biologia, el cual explica el flujo o procesamiento de la
informacion genética, en la mayoria de los organismos
conocidos. En 1958, Francis Crick, resumi6 la relacién
entre el ADN, el ARN y las proteinas en un diagrama de
flujo (figura 17), refiriéndose a el Dogma como... “el
ADN dirige su propia replicacion y su trascripcion a ARN,
el cual a su vez dirige su traduccién a proteinas”.

Figura 17. El dogma central de la biologia
molecular (Crick, 1958)

Replicacién
@ 1. ADN se duplica
ADN 2.Transcribe a ARN
5 Ib lc 3. ARN traduce
‘ I 4. Formacién proteina
LI
a ARN d a) ARN se duplica
13 l b) Transcripcion inversa a ADN
Traduccion

C) ADN transcribe a ARN
14 ie d) ARN traduce
Proteina e) Formacién proteina

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.
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En 1970, Howard M. Temin descubri6 la enzima
transcriptasa inversa que rompié con el concepto tra-
dicional del Dogma central (figura 13 lineas sélidas),
esta enzima es capaz de sintetizar ADN copiando la in-
formacién proveniente del ArN (figura 13 lineas pun-
teadas). El papel biolégico de esta enzima es vital en
los retrovirus cuyo material genético estd constituido
por ARN en lugar de ADN y para que este virus pueda
multiplicarse es necesario que su informacion genética
pase de ARN a ADN. Uno de los retrovirus més conocidos
es el virus de la inmunodeficiencia humana (viH) que
causa el sida.

En el Dogma central se distinguen tres etapas prin-
cipales, /) la duplicacion del apN de la cual ya se ha
hablado al inicio de este capitulo; 2) la trascripcién de
la informacion genética del ApN al ARNm y 3) 1a traduc-
cién del mensaje genético en términos de aminoacidos.
Para términos practicos en este libro, sélo se discutira
en términos del dogma central general, dejando al lec-
tor revisar la transcripcion inversa en otros textos.

Para comprender el proceso de sintesis de proteinas,
y en especial del proceso de trascripcion y traduccion,
primeramente se explicara la diferencia entre la molé-
cula de ADN y la del ARN y posteriormente se explicard
el proceso de trascripcion y traduccidn del mensaje ge-
nético.

Diferencias entre el ADN y ARN

Es importante recalcar las diferencias basicas entre las
moléculas de ADN y ARN, ya que éstas interactian en
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forma estrecha durante el proceso de sintesis de protei-
nas, se reconocen tres diferencias:

a)

Estructurales. La estructura del apn es de doble
cadena, lo que confiere mayor proteccion a la in-
formacién contenida en la molécula. La estruc-
tura del ArN es de una sola cadena, presentan-
dose en forma lineal en el ARNm (mensajero) o
en forma plegada cruciforme como ARNt y ARNT
(transferencia y ribosémico).

b) Composicion. El AbN y el arN se diferencian en

la composicién del azicar, la molécula de apN
contiene desoxirribosa y el ARN contiene ribosa.
También hay diferencias en las bases nitrogena-
das, en el ADN se tiene a la Adenina que se une a
la Timina mientras que en el ARN se tiene que la
Adenina se une al Uracilo.

Funcién. El ADN tiene como funcion almacenar,
conservar y transmitir la informacién genética
de células padres a células hijas, mientras que el
ARN tiene como funcién bésica articular los pro-
cesos de expresion de la informacién genética
del ADN en la sintesis de proteinas.

Mecanismo de la trascripcion

Antes de entrar al tema de trascripcién y traduccion es
necesario comprender que existen tres tipos diferen-
ciados de ARN que tienen funciones y estructuras di-
ferentes. Todos participan en la sintesis de proteinas:
ARN ribosomal (ARNT), ARN de transferencia (ARNt) y ARN
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mensajero (ARNm): todos ellos son sintetizados a partir de
moldes de ADN en el proceso denominado trascripcion.

1)

2)

3)

El ARN mensajero (ARNm). Es la molécula de ARN
la que lleva la informacién necesaria para la sin-
tesis de una proteina. Se origina por el proceso
de transcripcion, en el cual al enzima ARN poli-
merasa sintetiza ARN usando al ADN como molde.
En los organismos eucariontes el ARNm recién
sintetizado sufre un procesamiento antes de ser
transportado al citoplasma para servir de molde
para la sintesis de proteinas.

El ArN ribosomal o ribosémico (arnr). Es la
molécula de ARN que se encuentra dentro de los
ribosomas, su funcién no es totalmente conoci-
da. Se dice que es la molécula de ArRN que forma
parte de los ribosomas.

El ArN de transferencia (arnt). Es la molécula de
ARN la que se une a los aminoécidos y los trans-
porta para la sintesis de proteinas.

La sintesis proteica comienza con la separacién de
la molécula de ApN en sus dos hebras. En un proceso
llamado frascripcion, una parte de la hebra paralela de
ADN actila como plantilla para formar una nueva cade-
na que se llama ARNm (mensajero), el cual tiene una
secuencia de bases complementarias a la zona de ADN
que se ha trascrito. En la trascripcion no se copia todo
el cromosoma como en el proceso de duplicacion, en
este proceso sé6lo se copian fragmentos de la molécula
de ADN (figura 18).
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Figura 18. Proceso de trascripcion

AR_N UAC LCG QUL CGU GUC GLIG AUA AGC VUL GAL

AFG ACG AAN COA GAC AXG TAT TGO AAC G
. 2 5
Transcnpcmnl 3
Separacién de
las cadenas de ADN

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.

El proceso de trascripcion inicia cuando la enzima
ARN polimerasa, se adhiere a una molécula de apn, abre
una seccién de la doble hélice y permite la liberacion
de las bases de uno de los filamentos de ADN, para espe-
cificar bases complementarias y producir una trascrip-
cién de la secuencia basica ejemplo:

A medida que la ArN polimerasa se desplaza a lo
largo del molde de ApN, las bases de ArRN se ensamblan
y se unen en tandem por una reaccién enzimatica. El
ARNmM transcrito se desprende del molde de ApN y pasa
desde el nticleo hasta el citoplasma, en los organismos
eucariotes, para adherirse a un ribosoma y el ADN vuel-
ve a formar los enlaces de hidrégeno para unirse nueva-
mente a su complemento
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Mecanismo de traduccion o sintesis
de proteinas

El Arnm sale del ntcleo celular y se acopla a los ribo-
somas, que son estructuras celulares especializadas que
actiian como centro de sintesis de proteinas. E1 ARNm
determina el orden en que se uniran los aminoacidos.

La sintesis de proteinas o traduccion (figura 19) tiene
lugar en los ribosomas del citoplasma celular. Los ami-
noacidos son transportados por el ArN de transferencia
(ARnt) especifico para cada uno de ellos, y son llevados
hasta el ARN mensajero (ARNm), donde se aparean el co-
dén de éste y el anticodon del Arn de transferencia, por
complementariedad de bases, y de esta forma se sitian
en la posicion que les corresponde.

Una vez finalizada la sintesis de una proteina, el ARN
mensajero queda libre y puede ser leido de nuevo. De
hecho, es muy frecuente que antes de que finalice una
proteina ya estd comenzando otra, con lo cual, una mis-
ma molécula de ARN mensajero, estd siendo utilizada
por varios ribosomas simultdneamente, esta estructura
se conoce con el nombre de polirribosoma (polisoma).
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Figura 19. Sintesis de proteinas

[UAG ACG UUU CGA GUC AAG UAU UGC AAC

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.

Traduccion de la informacion genética

La traduccién es la formacion de una proteina dirigida
por una molécula especifica de ARNm, para dicha for-
macidn es necesario un agente que seleccione y trans-
porte los aminoacidos diseminados en la citoplasma
hacia los ribosomas siendo este agente el Arnt, cuyas
moléculas se caracterizan porque no tienen mas que un
solo filamento y son mas pequefias que el ARNm. Es un
agente de seleccion y transporte. Existe un ARNt espe-
cifico para cada aminoacido. Las moléculas de Arnt se
sintetizan en la célula sobre el molde de ADN.
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La activacién de los amino4cidos para que éstos se
adhieran al ArNt, se efectiia mediante una reaccion en
que se combina un aminoacido con adenosin trifosfato,
combinacion que es catalizada por una enzima especi-
fica para formar adenosin monofosfato (AA-AMMP),
y en una segunda etapa la enzima transfiere el AA-
AMMP hacia un ArN de transferencia formando el AA-
ARNt y AMP libre.

Mas de 20 aminoacil-arnt desempefian estas fun-
ciones, en dicha reaccion también interviene un ion ac-
tivador metalico (Mg++) asi como uno o mas tipos de
aminoacil-ARNt sintetasa, estan disponibles en la célula
para cada uno de los aminoacidos, que por lo comin
se encuentran en las proteinas. Estas enzimas tienen
dos diferentes puntos de unién, porque son especificas
tanto para el aminoacido como para el sitio receptor de
aminoécido de transferencia.

Otro receptor, es el anticodon, situado en la molécu-
la de Arnt se adhiere a una unidad de tres bases llamado
codén sobre el filamento de ARNm. La molécula de arnt
trae determinados aminoécidos al punto de ensamblaje
en el complejo ribosoma-ArRNm, en donde cada uno de
ellos se une por un enlace peptidico a la proteina en
formacion.

El aminodcido correspondiente, al principio del
mensaje que transmite el ARNm se introduce junto a su
adaptador ARNt en una apertura en la porcién con 50S del
complejo ribosomico-ArRNm llamada region de enlace.

El lugar en que los aminoacidos se ensamblan se
llama regién de crecimiento del ribosoma, cuando una
unidad de ARrnt libera su aminoacido, el ribosoma se
desplaza sobre el ARNm hasta la proxima terna basica,
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en donde ya se encuentra adherida otra molécula de
ARNt con su aminoacido, y el ArRnt que va saliendo que-
da libre y listo para adherirse a otro aminoacido activa-
do del mismo tipo. Este complejo funciona como una
computadora que traduce las secuencias de nucledtidos
de ADN en proteina.

Asimismo la secuencia con la cual los aminoacidos
se deben ensamblar para reformar una determinada
proteina la especifican sélo las ternas basicas del ARNm.
Luego las proteinas constituyen las enzimas, y a su vez
las enzimas controlan practicamente todos los procesos
quimicos que ocurren en los sistemas organicos. Por
tanto, los genes sintetizan a las proteinas y las proteinas
representan los fundamentales elementos quimicos por
medio de los cuales se expresan los caracteres genéti-
camente transmitidos.

Mutagénesis

Un gen es una secuencia de nucledtidos de Apn, que
especifica el orden de aminoéacidos de una proteina
por medio de una molécula intermediaria de ARNm.
La sustitucién de un nucledtido de ApDN por otro que
contiene una base distinta, hace que todas las células o
virus descendientes contengan esa misma secuencia de
bases alterada. Como resultado de la sustitucién, tam-
bién puede cambiar la secuencia de aminoacidos de la
proteina resultante. Esta alteracién de una molécula de
ADN se llama mutacion. Casi todas las mutaciones son
resultado de errores durante el proceso de replicacion.
La exposicion de una célula o un virus a las radiaciones
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0 a determinados compuestos quimicos aumenta la pro-
babilidad de ocurrencia de las mutaciones.

Es decir, una mutacién es €l cambio en el ADN de un
determinado locus de un organismo, los cuales pueden
generar alteraciones en la secuencia de las proteinas
que codifican, y por ende en las funciones de los orga-
nismos. Si el cambio es favorable, la seleccién natural
actuara a favor del organismo y la modificacion en el
material genético serd transferida a las siguientes gene-
raciones. En cambio si la mutacion reduce la capacidad
del organismo de competir por su nicho ecolédgico, a
la larga dicho organismo sera eliminado de tal manera
que la mutacién no se conservara en la especie Las mu-
taciones pueden generarse en el aApN de forma natural
o pueden ser inducidas por algin agente externo. Las
primeras ocurren espontdneamente por errores durante
el proceso de replicacién del Apn; las segundas son ori-
ginados por agentes quimicos, fisicos o biolégicos, los
cuales reciben el nombre de mutagenos.

Para comprender mejor el concepto de mutacion se
debe entender la funcién de los genes y su interaccion
con las enzimas. Un gen puede definirse con base en
su funcién: por ejemplo, la estructura entera de una
enzima puede determinarse por un segmento de ADN.
La hipétesis de que un gen produce una enzima puede
ser cierta para algunas enzimas pero no para todas. Por
ejemplo la enzima triptéfano sintetasa estd compuesta
de dos cadenas proteicas estructuralmente diferentes (A
y B) cada una producida por un segmento de ADN adya-
cente. La hipdtesis un gen-una enzima actualmente
ha sido redefinida a un gen-una cadena polipeptidica.
Esta proporcion de ApN que especifica una cadena
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polipeptidica simple se denomina cistron y es sindnimo
de gen funcional, hay muchas posiciones o sitios dentro
de un cistrén en los que puede ocurrir una mutacion;
por ejemplo en una molécula donde la sustitucion de un
solo nucledtido puede producir un fenotipo mutante.
Un muton es la unidad mas pequeiia de material ge-
nético que cuando muta produce un efecto fenotipico.
Una mutacién dentro de un cistrén puede dar como re-
sultado un producto defectuoso, un cistréon de tipo na-
tural totalmente activo, puede producirse por medio de
una recombinacion entre dos cistrones defectuosos que
tengan mutaciones en diferentes sitios. La unidad mas
pequeila de recombinacidn se reconoce como recon, se
cree que implica dos nucleoétidos adyacentes. Las for-
mas separables por recombinacion de un gen dentro de
un cistréon son denominadas como heteroalelos. Aun-
que aun no existe un acuerdo general en cuanto a la
definicion del gen, quizé la unidad que mas se acerca
al concepto de gen es el cistron que es un segmento
relativamente grande de material genético en relacion
al mutén y al recén. Una definicion comun para estos
segmentos con base en muchos criterios seria: “El gen
funcional es aquella secuencia de nucledtidos con nu-
merosos sitios para la mutacion intragénica, la recombi-
nacion o ambas que a su vez especifica la secuencia de
aminodacidos de una cadena polipeptidica especifica™.
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Clasificacion de las mutaciones

1. Tamaiio

A. Mutaciones puntuales:_significa el cambio de
un nucleétido por otro en la secuencia de ADN. Este
cambio puede tener distintas consecuencias; puede
activar oncogenes (productores de tumores) al crear
secuencias con mayor actividad bioldgica, o inactivar
genes supresores de tumores, al impedir su expresion.
Las mutaciones de este tipo pueden ser:

a)

b)

d)

Mutacion con igual sentido o silenciosa: Es el
cambio en un coddn, por lo general el codén
alterado continfia codificando para el mismo
aminoacido y por tanto se sintetiza la misma
proteina.

Mutacion con sentido erroneo: cuando el codén
alterado codifica para un aminoacido diferente
que puede alterar las propiedades de la protei-
na, o incluso convertirla en no funcional.
Mutacion sin sentido: cuando la sustitucion del
nucleotido produce un codén de terminacion de
la cadena resultando en una parada de la sinte-
sis de la proteina en la traduccion. El producto
es una proteina incompleta que probablemente
no es funcional.

Mutaciones del marco de lectura: ocurren
cuando una o més bases son afiadidas o elimi-
nadas de la secuencia normal en un nimero no
divisible entre tres, alterando el marco de lectu-
ra y cambiando completamente la composicion
de aminoécidos de la proteina. Las mutaciones
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del marco de lectura habitualmente generan
una sefial cercana de paro, y el producto es una
forma acortada de la proteina.

B. Mutaciones gruesas: son el cambio en el que se
involucran mas de un par de nucleétidos, pueden invo-
lucrarse los genes de un cromosoma completo o juegos
de cromosomas (Poliploidia).

II. Calidad

A. Mutaciones estructurales: este tipo de mutacio-
nes origina cambios en el contenido de nucleétidos del
gene. Son cambios de base en un nucleétido.

1.- Sustitucion: Es cuando se cambia una base ni-
trogenada por otra y se pueden presentar en dos formas
diferentes.

a) Transiciones (figura 20): cambian una purina
(Adenina y Guanina) por la otra purina opcién 1,
0 una pirimidina (Timina y Citosina) por la otra
pirimidina opcion 2.

Figura 20. Mutacién por transicién

- SIS - SRR -
. B . B
gl 5755 ) B B | BT 707 37 P

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.
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b) Transversiones (figura 21): cambian una purina
por una pirimidina (opcidn 1), o una pirimidina por una
purina (opcién 2).

Figura 21. Mutacién por transversion

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.

2. Deleccion: Implica la pérdida de un trozo de cro-
mosoma, los efectos que se producen en el fenotipo es-
tan en funcién de los genes que se pierden.

Figura 22. Mutacién por delecciéon

]

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.

3. Duplicacion: En este caso existe un trozo de
cromosoma repetido.
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Figura 23. Mutacién por duplicacién

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.

b) Mutaciones por arreglo: este tipo de mutacio-
nes cambia la localizacion de un gen en el genoma, ge-
neralmente conducen a efectos de posicion.

1. Dentro de un gen. Dos mutaciones dentro del
mismo gen en el genoma.

2. Numero de genes por cromosoma. Pueden pro-
ducirse diferentes efectos fenotipicos si el niimero de
réplicas de genes no es equivalente en los cromosomas
homologos.

3. El movimiento de locus génico. Puede crear nue-
vos fenotipos especialmente cuando el gen es reubica-
do cerca de la heterocromatina.

a) Inversion: Aparecen cuando una regioén del
ADN cambia su orientacidn respecto al resto
del cromosoma, es un cambio de orientacion
de un segmento de ApN. En muchos casos se
deben a emparejamiento y recombinacion en-
tre secuencias inversamente repetidas en los
extremos del material que sufre la inversion.
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b) Traslocacion: Desplazan de lugar, uno o dos
segmentos cromosomicos.

III. Origen

A. Mutaciones espontaneas: son resultado de la
actividad normal de la célula, o de sus interacciones
con su medio natural. La mayoria aparecen por errores
en los procesos de replicacion, reparaciéon o recombi-
nacion del ADN.

B. Control Genético: se sabe de mutabilidad de al-
gunos genes influidos por otros “genes mutadores”.

1. Mutaciones especificas: el efecto es limitado a un
locus.

2. Mutaciones no especificas: efectos simultaneos
en muchos loci.

C. Mutaciones inducidas: son aquellas mutaciones
generadas por una previa alteracion experimental del
ADN, bien sea directa, o indirectamente, por agentes
fisicos (rayos UV, X, alpha, beta y gamma) o quimicos
denominados mutagenos.

Dentro de los mutagenos quimicos: Se tienen sus-
tancias quimicas que incrementan la mutabilidad de
los genes, produciendo diferentes tipos de mutaciones
como:

a) Errores de copia: mutantes que surgen durante
la replicacion del ADN es decir, por errores pue-.
den incorporarse mutigenos analogos de base
que son similares quimicamente a las bases de
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los 4acidos nucleicos; la cridina causa adiciones
o delecciones de una sola base, posiblemente por
intercalacion de dos bases secuenciales.

b) Cambio directo de genes: producido en ADN no
replicado por ejemplo, el acido nitroso por dea-
minacién directa convierte a la adenina en hi-
poxantina y a la citosina en Uracilo.

IV. Magnitud del efecto fenotipico

A. Cambio en la tasa de mutacion: algunos alelos
pueden distinguirse sélo con la frecuencia con la que
se mutan.

B. Isoalelos: producen fenotipos idénticos en com-
binaciones homocigotos de unos con otros, pero son
distinguibles cuando se combinan con alelos diferentes.

C. Mutaciones que afectan a la viabilidad:

1. Subvitales: la viabilidad relativa es mayor que
10% pero menor que 100% comparada con la
del tipo silvestre.

2. Semiletales: causan mas del 90% pero menos del
100% de mortalidad.

3. Letales: matan a todos los individuos antes de la
edad adulta.

V. Direccién
A. Mutacion hacia delante: crea un cambio del fe-

notipo tipo silvestre al tipo anormal.
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B. Mutaciéon reversa o hacia atras: produce un
cambio del fenotipo anormal al tipo silvestre.

1.- Mutacion de un solo sentido: cambia un solo nu-
cleétido en el gen por ejemplo, adenina hacia delante;
guanina en accidn reversa se cambia a adenina.

2.- Mutacion supresora: es un cambio genético que
ocurre en sitio diferente al de la mutacion primaria pero
que revierte sus efectos.

a) Supresor extragénico: (intergénico) ocurre en un

gen diferente al del mutante.

b) Supresor intragénico: ocurre en un nucleétido

diferente dentro del mismo gen: vuelve a poner
dentro del registro al marco de lectura.

VL. Tipo celular

A. Mutacién somatica: ocurre en las células no
reproductivas del cuerpo; produce con frecuencia un
fenotipo mutante en sélo un sector del organismo cono-
cida como mosaico o quimera.

B. Mutacién gamética: sucede en las células sexua-
les, resultando un cambio heredable.

Algunos ejemplos de sindromes o cambios
en el fenotipo

En el hombre, existen varios sindromes generados por
la no separacién de una pareja de cromosomas homolo-
gos durante la meiosis, con lo cual permanecen unidos
y se desplazan juntos a un mismo gameto originando lo

128



BASES QUIMICAS DE LA HERENCIA

que se denomina trisomia, es decir un individuo con un
cromosoma triplicado.

Las trisomias mas frecuentes tanto en los autoso-
mas, como en los cromosomas sexuales.
Alteraciones en los autosomas:

1. Sindrome de Down (Trisomia del par 19 o 21).
Retraso mental, ojos oblicuos, piel rugosa, creci-
miento retardado.

2. Sindrome de Edwars (Trisomia del par 18). Ano-
malias en la forma de la cabeza, boca pequefia,
menton huido, lesiones cardiacas.

3. Sindrome de Patau (Trisomia del par 13 o 15).
Labio leporino, lesiones cardiacas, polidactilia.
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Genética mendeliana

Antecedentes historicos

regor Johann Mendel (1822-1884), nacio el 22
Gde julio de 1822, en Heinzendorf (hoy Hyncice,

Republica Checa). Hijo de un veterano de las
guerras napolednicas que explotaba una pequefia granja.
En 1841 su padre se vio obligado a vender sus propieda-
des y su hermana le entregd su parte para ayudarle en sus
estudios eclesiasticos (figura 1).

Durante dos afios estudid fisica y matematicas en el
Instituto Filoséfico Olmiitz. Ingresé en el monasterio
de agustinos de Briinn (hoy Bruun, Republica Checa)
y a los 21 afios se convirtié en un novicio agustino y
adopt6 el nombre de Gregor.

Inici6 un curso de cuatro afios de estudios en el
Colegio Teoldgico de Briinn en 1845 y fue ordenado
sacerdote en 1847. Le asignaron el puesto de profe-
sor delegado de matematicas avanzadas en 1849. Pa-
sado algln tiempo comenzd a trabajar como profesor
suplente en la Escuela Técnica de Briinn donde se
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Figura 1. Gregor Johann Mendel

Fuente: Masaryk University-Mendel
Museum, disponible en
http://www.mendel-museum.com

dedicé de forma activa a investigar la variedad, heren-
cia y evolucién de las plantas en un jardin del monas-
terio destinado a los experimentos. Entre 1856 y 1863
cultivé y estudié al menos 28 mil plantas de guisante,
analizando con detalle siete pares de caracteristicas de
la semilla y la planta. Informé de sus hallazgos en una
reunién de la Sociedad para el estudio de la Ciencias
Naturales en Briinn, y publicé sus resultados en las ac-
tas de dicha sociedad, en el afio de 1866. La importan-
cia de sus hallazgos no fue apreciada por otros bidlogos
de su época, y fueron despreciados por espacio de 35 afios.
Sélo obtuvo el debido reconocimiento en 1900 por parte
de tres investigadores; el holandés Hugo de Vries, el
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aleman Carl Correns y Erich Von Tschermack de Aus-
tria y sélo a finales de la década de 1920 y comienzos
de 1930, se comprendi6 el verdadero alcance de sus in-
vestigaciones, en especial en lo que se refiere a la teoria
evolutiva. Falleci6 el 6 de enero de 1884 en Briinn.

Los experimentos de Mendel

Los principios fundamentales de la genética fueron
descubiertos por Gregorio Mendel (1832-1834), quien
inicié sus investigaciones hacia el afio de 1856 utili-
zando el guisante (Pisum sativum) con la finalidad de
observar como los caracteres individuales eran hereda-
dos. Sus resultados se publicaron' en 1866 en la revista
de historia natural Briinn, pero sus publicaciones no

' Mendel, Gregor, “Die Grundlage der Wetterprognosen”, Mit-
theilungen (Briinn), 59, pp. 29-31, 1879; Mendel, Gregor, “Die
Windhose vom 13. October 18707, Verhandlungen des natur-
Jforschenden Vereines, Abhandlungen, Briinn 9, pp. 54-71, 1871;
Mendel, Gregor, “Meteorologische Beobachtungen aus Méhren
und Schlesien fiir das Jahr 1869”, Verhandlungen des natur-
forschenden Vereines, Abhandlungen, Briinn 8, pp. 131-43, 1870b;
Mendel, Gregor, “Gregor Mendel’s letters to Carl Naegeli. 1866-
1873”, Translated by L.K. Piternick and G. Piternik, Genetics, 35,
5, part 2 (supplement: “The Birth of Genetics™), 1950, reprinted in
Stern and Sherwood [1966], pp. 56-102; Mendel, Gregor, “Meteo-
rologische Beobachtungen aus Mahren und Schlesien fiir das Jahr
1865, Verhandlungen des naturforschenden Vereines, Abhandlun-
gen, Briinn 4, pp. 318-330, 1866; Mendel, Gregor, Experiments
in Plant Hybridisation, J.H. Bennett, London, Oliver and Boyd,
1965. Genetics, The Birth of Genetics: Mendel, de Vries, Correns
and Tschermak in English Translation, supplement to Genetics 35,
september 1950, num. 5, p. 2.
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recibieron ninguna atencién por parte de los cientificos
de esa época.

Como ya se menciond, fue hasta el afio de 1900,
cuando los tres cientificos Hugo de Vries en Holanda,
Carl Correns en Alemania y Erick Von Tschermak en
Austria (figura 2) en forma independiente realizaron
trabajos semejantes a los realizados por Mendel, uti-
lizando como metodologia la misma técnica de hibri-
dacion. Es importante resaltar que estos tres cientifi-
cos reconocen la autoria de Mendel, dando lugar a un
hecho sin precedentes en el mundo cientifico, con “La
postulacion de las leyes de la herencia”, a Gregor Men-
del se le considera “el padre de la Genética”.

A partir de los inicios del siglo xx muchos bidlo-
gos, se interesaron por la genética; el primer paso fue
demostrar que los principios de Mendel también se
aplicaban a los animales, lo cual, fue logrado al prin-
cipio del siglo xx, principalmente por Lucien Cuenot
en Francia, William Bateson en Inglaterra y William E.
Castle en Estados Unidos, muy pronto siguieron otros
importantes descubrimientos.

Figura 2. Hugo de Vries, Carl Correns
y Erick Von Tschermak

Fuente: imagen disponible en http://www.dnalc.org/view/16007-Carl-
Correns-Hugo-De-Vries-Erick-Von-Tschermark-Seysenegg htm
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Muchos cientificos antes de Mendel habian tratado
de investigar como se heredaban las caracteristicas bi-
olégicas. Los resultados eran confusos, la progenie era
semejante a un progenitor en algunos rasgos y clara-
mente no se asemejaba a ninguno en otros rasgos. Sin
embargo, uno de los grandes aciertos de Mendel que
fue fundamental en sus resultados y postulados, fue la
seleccion del material experimental. Durante sus afios
de trabajo en el huerto del monasterio, empezo a traba-
jar con el guisante de jardin (Pisum sativum), este ma-
terial vegetativo tiene caracteristicas que le permitieron
desarrollar la metodologia necesaria que le permitid
llegar a la cuantificacion de los resultados mediante
calculo matematico, llegando a conclusiones numéri-
cas y no simples observaciones cualitativas por lo que
puede decirse que fue el primer naturalista que introdu-
jo la estadistica en el examen de procesos biologicos y
la aplicacion del método cientifico.

Caracteristicas biologicas del guisante

a) El guisante se considera una planta eminente-
mente autégama debido a que la estructura de
sus flores permite la autofecundacion, lo cual
garantiza que el estigma de cada flor se ferti-
lice con su propio polen por lo que se tiene la
certeza de que el producto es una linea pura.

b) Su estructura floral se facilita la hibridacion.

¢) Es una planta anual, muy facil de manipular,
que permite la manifestacion y observacion de
caracteres de una generacion a otra.
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d) Existen muchas variedades que difieren s6lo en
una caracteristica.

Mendel tuvo éxito donde los primeros investigado-
res habian fracasado debido a su brillante perspicacia y
metodologia. Considerd en cada hibridacioén un carac-
ter a la vez, es decir, partiendo de dos variedades que
poseian manifestaciones fenotipicas claramente opues-
tas, sin tomar en consideracion las demds caracteristi-
cas en las plantas.

Por ejemplo, de las siete caracteristicas que consi-
der6 (figura 3), en algunos experimentos se enfocaba
en la altura de la planta inicamente en lugar de consi-
derar todas las caracteristicas de la planta, desarrollaba
los cruzamientos controlados, desechando todo aquel
material que no cumplia con las caracteristicas que se
consideraban en los experimentos.

De esta forma obtenia la primera (F,) y segunda (F,)
generacion filial, que es el producto de los cruzamien-
tos entre los individuos de una misma generacidn, para
posteriormente contabilizar y cuantificar los resultados.
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Figura 3. Caracteristicas estudiadas
por Gregorio Mendel

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas, disponible en
http://www.vem.es/info/genetica/grupo/Mendel/mendel.htm

Los caracteres seleccionados
para los experimentos

1. Forma en las semillas maduras. Estas eran lisas o
casi lisas, siempre con depresiones muy leves en
la superficie. O eran irregulares, profundamente
angulares y rugosas (P. quadratum).

2. Coloracion del albumen de la semilla (endosper-
mo). El albumen de semillas maduras es amarillo
palido, amarillo brillante y anaranjado, o mues-
tra un color verde mas o menos intenso. Esta
diferencia de color es facilmente reconocible en
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las semillas porque sus tegumentos son transpa-
rentes.

. Coloracion del tegumento (cubierta de la se-
milla) asociado a color de la flor. El tegumen-
to blanco, se halla siempre asociado con color
blanco en la flor, y el color gris, con manchas
violeta o sin ellas, se asocia al color violeta o
rojo de la flor.

. la forma de la vaina madura. Esta aparece un
poco arqueada, pero sin arrugas, o retorcida en-
tre las semillas, y mas o menos arrugada (P. sa-
ccharatum).

. Color de la vaina inmadura. Puede ser de color
verde levemente oscuro, o amarillo encendido,
que también es el color de los tallos, y con vena-
cion de las hojas y el céliz.

. Posicién de las flores. Estas son (axiales), es de-
cir, dispuestas a lo largo del tallo principal, o ter-
minales, esto es, reunidas al extremo del tallo de
modo que casi llega a formar una corta cima, en
cuyo caso la parte superior del tallo se presenta
mas 0 menos agrandada en seccion transversal
(P. urnbellatum).

. Longitud en el tallo. La longitud del tallo varia
grandemente en cada planta. Fl tallo largo de 15
a 18cm era siempre cruzado con otro corto de
2 a 4cm para establecer la distincion mas clara
posible.
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Metodologia de los experimentos de Mendel

Antes de iniciar los cruzamientos entre las plantas se
aseguré que éstas fueran variedades puras (plantas
resultado de la autofecundacion); para lo cual obtuvo
muchas variedades de guisantes de jardineros y las
cultivo dos aflos con el propdsito de seleccionar para
sus experimentos solo aquellas cepas en las cuales la
progenie siempre se pareciera a sus progenitores en un
rasgo determinado. El hecho mas importante del traba-
jo de Mendel fue el enfoque cuantitativo que le dio a
sus experimentos.

El material bioldgico

La seleccion de las plantas fue hecha con sumo cuidado
para no arriesgar toda posibilidad de éxito. Las plantas
seleccionadas tuvieron los siguientes requisitos:

a) Poseer caracteres diferentes constantes.

b) Los hibridos debian de ser protegidos del con-
tacto de todo polen extrafio durante el periodo
de floracién, ya que la contaminacién con polen
extrafio, que pudiera ocurrir inadvertidamente
durante el experimento, llevaria a conclusiones
erroneas.

¢) No debian observarse marcadas perturbaciones
en la fertilidad de los hibridos y de su descenden-
cia en las sucesivas generaciones.

d) Planta monoica hermafrodita que asegura la
autofecundacion natural.
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e) Posee estructuras florales que impiden el cruza-
miento natural y permiten a su vez la poliniza-
cién y fecundacion controlada.

f) Reproduccion sexual normal.

g) Planta de ciclo bioldgico corto.

h) Prolifica en la produccion de semilla.

Cuantificacion de los resultados

Mendel contd el nimero de progenies de cada clase con
la finalidad de descubrir si los portadores de rasgos al-
ternativos aparecian siempre en la misma proporcion,

El método mendeliano de analisis genético, cuan-
tificando el nimero de individuos de cada clase en la
progenie de cruzamientos adecuados todavia se utiliza
actualmente. En realidad éste fue el unico método de
andlisis genético hasta el descubrimiento de la genética
molecular en la década de los cincuenta. Junto a esta
metodologia exitosa, lo que hizo de Mendel un cienti-
fico genial, fue la capacidad de formular una teoria que
explicara los resultados experimentales y para disefiar
las pruebas experimentales apropiadas para confirmar-
la. Aunque inicialmente presentada como hipétesis, la
teoria de Mendel fue formulada con un aire definitivo.
El tiempo ha demostrado que es fundamentalmente de-
finitiva y correcta. En resumen la metodologia emplea-
da en los trabajos de Mendel se baso principalmente en
dos puntos.

a) El cruzamiento entre plantas con caracteres here-
ditarios contrastados.
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b) El estudio de la progenie empleando el método
genealégico.

Interpretacion de resultados

Las hipétesis con las cuales trabajéo Mendel fueron las
siguientes;

1. Para la manifestacion de un caracter de cualquier
organo es necesaria la presencia de células so-
maticas de factores hereditarios (actualmente
llamados genes).

2. Las células somaticas tienen doble dosis de fac-
tores hereditarios, que los que contienen los ga-
metos que dicha planta produce.

3. Durante la gametogénesis los factores que deter-
minan caracteres opuestos se separan y nunca
entran juntos al mismo gameto, formandose dos
clases de gametos igualmente numerosos.

4. Los factores separados durante la gametogéne-
sis se pueden unir al azar durante la fecundacién
formando diferentes combinaciones de dichos
factores. ‘

Autofecundacién, dominancia y recesividad

Es importante entender el papel de la autofecundacion
en la obtencion de los diferentes materiales biolégicos,
como ya se explico el material fue seleccionado por tener
diferencias contrastantes en los caracteres estudiados.
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Toda aquella semilla obtenida de la autofecundacién
se le denominaba homocigota, mientras que la semilla
obtenida de la fertilizacion de una planta con otra se le
llamé hibrida o heterocigota. Por lo que las plantas cu-
yos caracteres que no cambian respecto de los hibridos
se les llamo dominantes, y a los que quedan latentes al
cruzarse, se les denominé recesivos. La palabra rece-
sivo porque los caracteres designados se retiran o des-
aparecen totalmente de los hibridos, pero reaparecen
sin cambiar en la descendencia de ciertos cruzamien-
tos. Se demostr6 que era en su totalidad intrascendente
el hecho de que el caracter dominante pertenezca a la
planta polen, o a la planta semilla.

Para ejemplificar lo anterior (figura 4), se toma-
ran dos plantas con la caracteristica color de flor, es
decir, sélo se observara el color de la flor durante el
experimento. Estas dos plantas, fueron resultado de la
autofecundacion. Se tiene una planta polen color roja
o violeta y una planta semilla color blanco. Para fines
practicos se utilizaran letras para determinar si una se-
milla es producto de autofecundacion (dos letras igua-
les; AA o aa) o de fertilizacion cruzada (dos letras di-
ferentes; Aa).
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Figura 4. Ejemplo de un hibrido

Flor ot HOMOCIGOTO DOMINANTE.- AA; dos letras
orroj2 W iguales por ser producto de la utofecundacién
Plorblanca @ HOMOCIGOTO RECESIVO.- as; dos letras
iguales por ser producto d¢ la autofecundacion

Si se cruzan estas dos plantas, entonces se tiene el siguiente resulta-
do, basado en el concepto de que cada progenitor solo aporta la
mitad del material genético.

Flor roja Flor blanca
v v
AA, esta planta produce as, esta planta produce
granos de polen tipo A 6vulas tipo a

El producto de este cruzamiento es

1w
Flor roja

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.

Debido a que es producto de fertilizacién cruzada
entre dos plantas se le llama Hibrido y debido a que el
color de la flor es igual al tipo AA entonces se llama
Homocigotico dominante al color rojo o violeta y Ho-
mocigético recesivo al color blanco.

Para comprender mejor el proceso de fertilizacion,
a continuacion se explica en mayor detalle. Las plantas
estan constituidas de tal forma que el polen de una flor
cae en el estigma de la misma fecundandola.

Sin embargo, es relativamente simple conseguir la
fecundaciéon cruzada. Mendel abria la yema floral y
arrancaba los estambres antes de que el polen se espar-
ciera, evitando asi la autofecundacion; luego utilizo el
polen de otra flor para fecundar la primera (figura 5).
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Figura S. Proceseo de polinizacién controlada
en guisante

1.- Se eliminan los estambres de las flores moradas

y
2.- Se transfiere el polen de flores blancas

3.- Semilla polinizada madura dentro de la vaina

4.- Progenie, de semilla polinizada

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.

Primera y segunda generacion filial

Al iniciar sus experimentos, Mendel denominé a las
plantas con las que inici6 como generacion parental
o progenitores (P ) y a las semillas producto del cruza-
miento de la generacion parental las llamé primer ge-
neracion filial (F)), en algunas ocasiones fue necesario
producir una segunda generacion filial (F,), que es el
resultado del cruzamiento de todas las plantas de la F,
entre si (figura 6). Como se explicd, se utilizan letras
para identificar la constitucion genética de las plantas
(Genotipo), que servird para predecir cudl seré la apa-
riencia fisica (Fenotipo) de las mismas.
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Figura 6. Descripcién de términos genéticos

Fenotipo Florroja  Flor blanca
Ps v 9
Genotipo AA aa
! i B
Gametos AN, o a
Fi me mw Fi

F> Florroja |Flor roja

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.

Las leyes de Mendel

Cruces monohibridos y primera
ley de Mendel

Cuando Mendel realizé los cruces de guisantes notd
que una sola caracteristica es regulada por dos “ele-
mentos” y que cada progenitor aporta una de ellos en
la reproduccion sexual. Mendel llamé “factores” a los
elementos responsables de la herencia bioldgica. Hoy
dia a estos “factores” se les denomina genes, los cuales
se encuentran ubicados en lugares especificos de los
cromosomas llamados locus. Asi pues, los genes son
transmitidos de los progenitores a la progenie a través
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de los gametos; cada factor puede existir en formas
alternativas conocidas como alelos y cada alelo ex-
presar caracteres diferentes. Para cada caracter, cada
planta de guisante tiene dos genes, uno heredado del
progenitor masculino y el otro heredado del progeni-
tor femenino. Asi por ejemplo, cada planta de guisante
tiene dos genes para la forma de la semilla; estos genes
pueden existir en la forma que determina semillas lisas
(alelo para la lisura) o en la forma que determina la ru-
gosidad de la semilla (alelo para la rugosidad).

Mendel observé que si los dos elementos o genes
eran distintos, uno debia ser dominante y el otro rece-
sivo. Por ejemplo, si la caracteristica era el tamaiio del
tallo, entonces cruzé una planta de tallo largo con otra
de tallo corto, y toda la descendencia fue de tallo largo
y no corto como él esperaba; lo cual indicaba que en
la primer generacion filial o F, al ser los progenitores
producto de autofecundacién o linea pura para la ca-
racteristica tamafio de tallo, y tener caracteristicas con-
trastantes (plantas altas y plantas enanas), que si cada
progenitor aportaba la mitad de su informacion y al
combinarse producian sélo plantas de la caracteristica
“planta alta”, entonces esta caracteristica era dominan-
te sobre la caracteristica planta enana.

Ahora es oportuno introducir otros dos términos del
vocabulario genético, el primero es: /) homocigoto (ad-
jetivo homocigético) es un individuo en el cual los dos
genes para un caracter dado son idénticos, por ejemplo,
un individuo con dos alelos idénticos, que pueden ser
homocigoto el cual a su vez puede ser, dominante AA o
recesivo aa; y 2) heterocigoto (adjetivo heterocigdtico)
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es un individuo donde los dos genes para un caricter
dado son diferentes, que es Aa.

De esta forma, entonces se tiene que la variedad
pura de plantas de semillas lisas es homocigdtica domi-
nante para esta caracteristica, mientras que la variedad
pura de plantas con semillas rugosas es homocigotica
recesiva para la rugosidad, y los hibridos F, resultado
del cruce liso por rugoso son heterocigdticos para estas
caracteristicas.

Estos resultados dieron lugar al primer postulado o
primera ley de Mendel, la cual es la Ley de la unifor-
midad de la primera generacidn, y dice que si se cruzan
dos progenitores que sean lineas puras, todos los des-
cendientes serdn iguales. Mendel cruzé dos variedades
de guisantes que se diferenciaban en un solo caracter:
una de ellas presentaba guisantes de color verde y otra
de color amarillo.

Pudo observar que los guisantes de todas las plantas
obtenidas en dicho cruce eran de color amarillo. Las
lineas puras empleadas por Mendel eran plantas homo-
cigotas para ese caracter: los dos alelos que determinan
el color de la semilla son iguales, AA en uno de los
progenitores y aa en el otro. Los gametos sélo serdn A
y a, respectivamente.

Todas las plantas hijas procedentes de la unién de
ambos gametos serdn Aa y, en consecuencia, iguales
entre si. Se trata de un caso de dominancia: el alelo A
que determina el color amarillo en el guisante domina
sobre a, determinante del color verde. Por eso todas las
plantas de la primera generacion presentaran el caracter
dominante o semillas de color amarillo (figura 7).
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Figura 7. Ley de la uniformidad
de la primera generacién

P o O
Genotipo AA aa
Fenotipo Semilla Semilla
amarilla verde
Gametos A / a
Fi Aa
100 % progenie semilla amarilla

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.

Mendel plant6 semillas de la progenie hibrida y per-
miti6 a las plantas que crecieron de estas semillas que
se autofecundaran. Cual seria su sorpresa al encontrar
en la segunda generacién filial o F,, plantas con semi-
llas amarillas iguales a las de la primera generacion, y
ademads plantas con semillas verdes iguales al progeni-
tor homocigoto recesivo; la conclusion es que el carac-
ter semilla amarilla es dominante y el de semilla verde
es recesivo. Contabilizd los resultados y encontrd que
en el segundo cruce de 1 064 plantas 787 tenian el tallo
semilla amarilla y 277 semilla verde existe una pro-
porcion 2.88:1 = 3:1. Una relacion similar apareci6 en
todos los otros cruzamientos; en cada rasgo dominante
fue alrededor de tres veces mas comun que el rasgo
recesivoen la F,.
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Segregacion

Mendel estaba ahora preparado para investigar si las
semillas lisas y las semillas rugosas de la generacion
F, eran variedades puras. Plant6 las semillas de la F, y
dejoé que las plantas desarrolladas de estas semillas se
autofecundaran. Las semillas rugosas se desarrollaron
en plantas que producian s6lo guisantes rugosos. Pero
las semillas lisas se comportaban de forma muy dife-
rente. Aunque poco diferenciables en apariencia, las se-
millas lisas eran de dos clases: alrededor de una tercera
parte de ellas daban lugar a plantas con sélo semillas
lisas, los otros dos tercios originaban plantas con se-
millas lisas y rugosas en relacion 3:1. Esto quiere decir
que un tercio de las semillas lisas F, (un cuarto de todas
las semillas F,) eran variedades puras, mientras que los
otros dos tercios (o la mitad del total de las semillas F,)
eran como los hibridos F ; se desarrollaban dando plan-
tas con semillas lisas y rugosas en proporcion 3:1.

Estos resultados fueron los mismos para las otras
caracteristicas. En cada caso, las plantas de la F, que
mostraban e] rasgo recesivo eran variedades puras, sus
semillas producian plantas F, idénticas a sus progeni-
tores. Las plantas F, que mostraban el rasgo dominante
fueron de dos clases; un tercio eran variedades puras
mientras que los otros dos tercios producian progenies
F, en las que los caracteres dominantes y recesivos apa-
recian en la relacién 3:1.

Lo anterior permitié a Mendel cuantificar todos
y cada uno de los experimentos llevados a cabo, con
cada una de las siete caracteristicas estudiadas, en la
primera y segunda generacion filial. Al estudiar la segunda
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generacion filial Mendel postula la segunda ley. La Ley
de la segregacion de los caracteres (también se llama
Ley de la disyuncion). Mendel pudo observar que al
cruzar entre si las plantas de la primera generacion vol-
via a aparecer de nuevo el cardcter guisante verde en
una proporcion del 25%, una de cada cuatro. Mendel
explicé estos resultados sosteniendo que los “factores”
que determinaban la herencia se separaban de forma
que cada gameto s6lo podia contener uno de ellos. Lo
que Mendel llamo6 “factores” son en realidad los dos
alelos de un mismo gen. Los gametos del individuo de
la primera generacion (heterocigdtico) pueden incluir
el alelo A o el a. Segun los gametos que se unan, obten-
dremos un tipo u otro de individuo (figura 8).

Figura 8. Ley de la segregacion de los caracteres

b @ O

Genotipo AA a8

Fenotipo Semilla Semilla
amarifla verde

/ a
100 % progenie .

Fu iila it Aa X Aa 3
Gametes

Gametos A

A
a Q

A s

114 AA 1/4 Aa
A |cemilla amarilla [scmilla smarills

14 As 1/4 aa
s |scmiffa amarilia fsomilla verde

En la segunda generacién filial (F2) aparece proge-
nie con semilla verde aun cuando en la Fi el 100%
de la progenie fue de semilla amarilla

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.
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Como resultado, se observo que en la F, se tenia
una proporcion de tres plantas con semilla amarilla (1
AAy 2 Aa)y una planta con semilla verde (1 aa), a esta
frecuencia de diferentes fenotipos le llamé frecuencia
fenotipica; de igual forma determind que de acuerdo
con los fenotipos observados, se les asociaba un ge-
notipo (homocigoto dominante, heterocigoto u homo-
cigoto recesivo), en una proporcion de 1:2:1, es decir,
cuatro individuos, un homocigoto dominante (AA), dos
heterocigotos (Aa) y un homocigoto recesivo (aa). A
lo largo de sus experimentos Mendel observo las mis-
mas frecuencias en cualquiera de los siete caracteres
que estudio a lo largo del periodo experimental, por lo
que qued6 comprobada la hipétesis planteada y la ley
derivada de ella.

La independencia de los caracteres

Una vez que termind con la experimentacion donde
involucraba solo una caracteristica, Mendel inici6 los
trabajos donde se involucraban dos caracteristicas al
mismo tiempo, lo cual dio origen a la tercera ley de
Mendel que es la Ley de la herencia independiente de
los caracteres: la cual establece que los distintos carac-
teres hereditarios se transmiten a los descendientes de
forma independiente.

Mendel cruzé dos plantas puras para dos caracte-
res. Por ejemplo, una planta que diera guisantes lisos
y amarillos con otra que diera guisantes rugosos y
verdes. En la primera generacion, todas las plantas ob-
tenidas eran iguales: con guisantes lisos y amarillos.
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Las plantas obtenidas a partir de ellas (segunda gene-
racién) presentaban todas las combinaciones posibles
entre ambos caracteres, con guisantes lisos y amarillos,
lisos y verdes, rugosos y amarillos y rugosos y verdes.
Las proporciones en que se obtienen estas variedades
son 9:3:3:1, respectivamente.

Las plantas que utiliz6 Mendel eran homocigdticas
para ambos caracteres: para simplificar la cuantifica-
cion de los resultados a cada caracter lo represent6 con
una letra, para la caracteristica forma de la semilla uso
la letra A y para el color de la semilla la letra B de tal
modo la generacion progenitora (P,) era un progenitor
con semilla lisa y amarilla (AABB) y otro con semilla
rugosa y verde (aabb) como se ve en la (figura 9).

Es importante recalcar que durante la gametogé-
nesis del hibrido, un miembro de un par cualquiera se
puede asociar de manera independiente con otro miem-
bro de otro par cualquiera formando diferentes combi-
naciones. Una vez separados y asociados los factores
pueden reunirse al azar durante la fecundacion, origi-
nando diferentes combinaciones. Para el calculo de las
frecuencias fenotipicas y genotipicas en un cruzamien-
to dihibrido se puede hacer por el método de cuadrado
de Punnet (figural0) o por el método de ramificacion

(figura 11).
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Figura 9. Ley de la herencia independiente
de los caracteres

AABB aabb

semilla lisa y amarilla semilla rugosa y verde
Gametos S AB / ®
F AaBb
1 100 % semilla lisa y amarilla
F2 AaBb x AaBb
AB AB
Gametos  Ab Ab
aB aB
ab ab
AB Ab Ab )
AB | AARB AAPb AsRB AaBb
Limyanarlla |Lisayan=illa |Lisayasarllla Lisa y amadila
Ab | AABS AAW AdBb Axdbb
Liny anariflo |Lisayverde Lisay snaxilla Lisa yverde
aB | AaBH AsBb A8
Linysnadila (Lisayamadlla |mgesayamadla |rogesa y
anxilla
Ab | AaRb Aabb aubh Asbd
Liny manlla |Lissyverde rogosayamadlia | Rogesayvesie

Frecuencia Genotipica 1:2:1:4:12:1
Frecuencia Fenotipica 9:3:3:1

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.
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Figura 10. Método de cuadrado de Punnet
para la obtencién de frecuencias

AABB aabb
semilla lisa y amarilla semilla rugosa y verde
Gametos D AB / &®
AaBb

Fi 100 % semilla lisa y amarilla

F2 AaBb x AaBb

Se hace un cuadrado de Punnet para la caracterfstica A (Seruilla Lisa) y
uno para la caracteristica B (Color de la Semilla).

A A B B
A Y% AL  YAa B ¥ BB % Bb
a Ya Aa Yaza b %% Bb % bb
Frecuencia Genotipica Frecuencia Genotipica
para A 1:2:1 para B 1:2:1

Las cuales multiplicadas entre si dan la frecuencia
genotipica conjunta 1:2:1:4:1:2:1

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.

El método de cuadrado de Punnet no es el unico

para obtener las frecuencias fenotipicas o genotipicas.
Se puede lograr con el método de ramificacion (arbo-
rescente) el cual se ejemplifica en la figura 11, sin em-
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bargo, este método no es muy practico cuando se trata
de mas de dos pares de alelos, ya que se hace demasia-
do grande.

La manera mas simple de hacerlo es, una vez que se
obtienen las frecuencias individuales entonces se pro-
cede al método de ramificacion.

Figura 11. Método de ramificaciéon para
la obtencion de frecuencias

% AA % BB = 1/16 AABB
% Bb = 2116 AABb

% bb = /16  AAbb

—

% Aa %BB = 2/16  AaBB
< %Bb = 4/16  AaBb

L %bb = 216 Aabb

Y aa ( % BB = /16  2aBB
< %Bb = 216  aaBb

- % bb = 1/16  aabb

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.
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Interaccion genética
Antecedentes

cas de la herencia fue posible por haber esco-

gido caracteres alternativos que eran facilmente
diferenciados entre si. Los guisantes tenian diversos
fenotipos como color de las flores posicion, tamafio,
etc. Habia dos formas alternativas para cada rasgo,
determinada por alelos diferentes para un mismo gen.
Sin embargo no todos los rasgos aparecian en todas
las formas alternativas claramente distinguibles. En
el ser humano, o en cualquier otra especie, no se pre-
sentan solo dos clases de estatura, altos y bajos; por el
contrario presentan una amplia gama de estaturas que
varfan de forma continua. Ejemplos que muestran una
variacion continua son altura, peso, fertilidad, etc. La
existencia de la variacion continua se debe a: 1. la
interaccion entre genes diferentes 'y 2. la interaccion
entre los genes y el ambiente.

El descubrimiento de Mendel de las leyes basi-
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Interaccién genotipo medio ambiente

Algunos caracteres estan influenciados en su expresion
fenotipica por el medio ambiente, lo cual genera una
variacion continua, debido principalmente a la interac-
cion entre los genes diferentes y la interaccion entre
los genes y el medio ambiente. Una interaccion entre
el genotipo y el ambiente existe cuando el efecto de los
genes es diferente en distintos ambientes.

Ya se ha dicho que el genotipo de un organismo es
la informacion genética que ha heredado; el fenotipo es
su apariencia, la cual, se puede observar. El fenotipo es
el resultado de los productos genéticos que llegaron a
expresarse en un determinado medio ambiente. El me-
dio ambiente no sélo explica factores externos como la
temperatura, la cantidad y la calidad de la luz sino tam-
bién factores internos como las hormonas y enzimas.
Por ejemplo, en el papayo se observan diferencias en
el numero y tamaiio del fruto debido a que los efectos
ambientales tienen un efecto sobre la manifestacion ge-
nética de la caracteristica (figura 1).

Para comprender mejor el concepto de interaccién
genotipo medio ambiente, se tiene que saber que la apa-
riencia externa de un individuo (fenotipo) es el resul-
tado de la constitucion genética del mismo (genotipo)
y el medio ambiente donde se desarrollé (ambiente),
es decir:

Fenotipo = Genotipo + Ambiente

Cuando se observa, que el mismo genotipo respon-
de diferente ante ambientes contrastantes, entonces se
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dice que hay una interaccién entre el genotipo y el me-
dio ambiente (figura 2).

Figura 1. Efectos genotipicos y ambientales
sobre el nimero y tamafio de frutos de papayo

Fuente: José Alberto Loépez Santillan.

Figura 2. Diagrama de la interaccién genotipo
medio ambiente entre dos genotipos (A y B)
manejados en dos ambientes (1 y 2)

B

i o

1 2

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.
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Un gen una proteina

Para comprender mejor lo que sucede durante el fe-
némeno de interaccidon genotipo medio ambiente,
es necesario conocer como los genes se traducen en
proteinas, en el tercer capitulo ya se vieron todos los
conceptos basicos de las bases quimicas de la heren-
cia, y ahora se debe trasladar ese conocimiento a ni-
vel fenotipo. Todas las células presentan mecanismos
para regular la expresion de los genes, de tal forma que
las células procaridticas y eucaridticas sélo sintetizan
aquellos elementos que necesitan. Los genes especifi-
can la estructura de las proteinas. De tal forma que con
el cédigo genético que ya se ha estudiado en capitulos
anteriores se pueden predecir los aminodcidos codifi-
cados por el gen y por consecuencia el tipo de proteina
que se formara. La secuencia de las proteinas determi-
nara entonces la manifestacion fenotipica del genotipo
y su reaccion al medio ambiente (figura 3).

Figura 3. Proceso basico de un gen una proteina

GEN

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.
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Interaccion entre genes diferentes

La interaccion genética ocurre en dos o mas genes que
son especificos para enzimas, las cuales a su vez cata-
lizan los pasos de una via comin (esto no es verdad).
Una de las interacciones basicas son las existentes en-
tre alelos del mismo locus denominada interaccion in-
tralélica, sin embargo, existe otro tipo de interaccion
que se presenta entre alelos pero de diferentes locus
denominada interaccién interalélica. Un ejemplo del
primer caso es dominancia y recesividad, codominan-
cia y alelos multiples, para el segundo caso el ejemplo
mas comin es la Epistasis.

Interaccion intralélica
Dominancia

En capitulos anteriores se explicé como Mendel en-
contrd que al cruzar dos lineas puras contrastantes (por
ejemplo, individuos con flor roja e individuos con flor
blanca), la F, toda tenia la flor roja, en este caso en par-
ticular se habla que hay una dominancia completa. Sin
embargo, no siempre es asi, ya que en algunos casos
como en el clavel se tiene una gran gama de colores
que van desde el blanco hasta el rojo, lo cual es un in-
dicador de una interaccidon intralélica, es decir, dentro
del mismo locus los alelps interactian dando como re-
sultado diferentes fenotipos (figura 4).
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Figura 4. Ejemplo clasico de dominancia
en claveles

Rojo intenso Rojo

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.

Se pueden encontrar individuos con el caracter blan-
co puro o rojo puro (dominancia completa), combina-
ciones mezcladas de los dos colores dando fenotipos
desde el rosa pélido hasta el rosa fuerte (dominancia
intermedia), o una combinacioén de los colores rojo y
blanco en la misma flor sin mezclarse (codominancia),
0 un rojo intenso (sobredominancia) como se observa
en forma gréfica en la figura 5.
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Figura 5. Dominancia come una forma
de interaccion intralélica

AAg
Dominancia incompleta Dominancia incompleta

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.

Es mejor usar el “Greek Temple” para mostrar la
aditividad, dominancia, sobredominancia.

Alelos multiples

Hasta ahora, en todos los casos vistos, un gen tenia dos
Jformas diferentes de expresarse, el llamado dominante
(representado con la letra maytiscula) y el recesivo (re-
presentado con la letra miniscula); pero puede ocurrir
que un mismo gen tenga multiples formas de presentar-
se, en cuyo se dice que es una serie de alelos multiples.
En estos casos, ha de establecerse la jerarquia de domi-
nancia de unos alelos sobre otros.

Los alelos multiples mas conocidos dentro de la es-
pecie humana son los de los grupos sanguineos ABO.
Existen tres formas alélicas, representadas por los alelos
“A”,“B”, “0”. Los alelos Ay B son codominantes entre
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si y su caracteristica principal es que cada uno de ellos
codifica la sintesis de una proteina especifica que se lo-
caliza en la superficie de los gldbulos rojos. En estudios
llevados a cabo para determinar la genética de los gru-
pos sanguineos se encontrd que en la sangre humana
existen dos tipos de antigenos y las letras A y B fueron
escogidos para representarlos. Las personas que tienen
sangre tipo O no tienen ninguno de estos dos antigenos
(tienen otros porque hay muchos grupos sanguineos,
como MN, Rh, transferrinas, etc).

En otras palabras las personas con sangre tipo A tie-
nen el antigeno A y las personas con sangre tipo B el
antigeno B. La forma alélica 0 es recesiva con respecto
a los alelos Ay B y a su vez no produce ningin antige-
no. La jerarquia de dominancia en este caso es:

A=B>0

Se sabe que los antigenos son producidos por un gen
autonomico, es decir si una persona tiene el antigeno A
quiere decir que al menos uno de sus padres lo tenia;
si una persona tiene el antigeno A y el antigeno B, su
sangre tiene los dos ya que ninguno de los dos es domi-
nante sobre el otro y significa que al menos uno de los
padres tenia el tipo A o el tipo B o ambos.

Generalmente se utiliza la letra I (Isohemoglutino-
geno) como letra base para los genes de este locus. Por
ejemplo, I* representa el gen que produce el antigeno
A, IP representa el gen que produce el antigeno B. I°
representa €l gen que no produce ningin antigeno.
Finalmente, las personas que son heterocigotos para
estos dos genes tendran los dos antigenos en su sangre
y por tanto sera sangre tipo AB (cuadro 1).
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Cuadro 1. Genotipos que producen los
cuatro tipos de sangre en humanos

1A
Genotipo AP0 ? IBIB, IBI° | IAI® I°1°
Fenotipo A B AB (0]

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.

El método de herencia de los tipos de sangre se uti-
liz6 mucho en juicios legales para pruebas de paterni-
dad, ya que se sabe cual sera el tipo de sangre del hijo
de acuerdo con el tipo de sangre de los progenitores

(cuadro 2), en la actualidad se utilizan pruebas mole-
culares.

Cuadro 2. Posibles tipos de sangre de la progenie
de acuerdo con el tipo de sangre de los progenitores

Tipo de sangre de los

Tipo de sangre de los padres hijos

ém>o
> O[O0
o>

éUJ'}
>P>
m?o

%w
w|o

AB AB A,B,AB

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.
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Interaccion interalélica
Epistasis

La epistasis es la interaccién més comun que se presen-
ta en diferentes individuos y es definido como el impe-
dimento de la expresion fenotipica de un par de genes
sobre otro, el cual por la sola presencia del primero no
tendra ninguna expresion.

La epistasis es analoga de la dominancia porque en
ambos fendmenos un gen cubre la expresion del otro:
del mismo locus en la dominancia, de locus diferentes
en la epistasis. Debido a esto el par de genes que inhibe
o impide la expresion fenotipica de otro par de genes se
le conoce como gen epistatico, mientras que el par de
genes que es inhibido en su expresion fenotipica se le
conoce como gen hipostdtico.

Existen diferentes tipos de interaccion entre dos pa-
res de genes, la epistatica y la no epistatica. La interac-
cion no epistatica, es aquella que da origen a nuevos
fenotipos como por ejemplo, la forma de la calabaza
de verano esta dada por un efecto aditivo de dos genes
donde las proporciones 9:3:3:1 se ven modificadas a
9:6:1. Por ejemplo si se cruzan:

P aaBB x AAbb
Fenotipo Forma de: Esfera
Esfera
Fl
AaBb
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Fenotipo forma de Disco

FxF

1 1

9 A_B_ Calabaza en forma de disco

3 aaB_

= 6 Calabaza en forma de esfera
3A_bb

1 aabb Calabaza en forma alargada

Otro ejemplo de una interaccioén no epistatica en el

encontrado en las crestas de las gallinas y se le conoce
como interaccion factorial.

Figura 6. Fenotipos de tipos de cresta
en gallinas

Sencilla Nuez

Guisante Roseta
Fuente: http://www.ndsu.edw/pubweb/

Si se cruzan aves con cresta en forma de guisante

(rrPP) con aves con cresta de roseta (RRpp) la F, serd
(figura 6).
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Fenotipo Forma de:

F

1

Fenotipo forma de

F xF

1 1
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PP X
Guisante Roseta
RrPp

Nuez

9/16 R_P_ Forma de nuez

3/16 rrP__ Forma de guisante

3/16 R_pp Forma de roseta

1/16 rrpp Forma sencilla

a) La interaccion epistatica, es aquélla donde la
accion de uno o dos genes inhiben la aparicion del
fenotipo comun. Existen diferentes formas de accién

epistatica:
Dominante (genes inhibidores) 12:3:1
Sim-
ple Recesiva 9:3:4
Tipo
de Epistasis Dominante (genes duplicados) 15:1
Recesiva (genes complementarios)
Doble | 9:7

Dominante y recesiva 13:3

b) Epistasis dominante simple, si dos genes estan in-
volucrados en una via, y la accién de un gen dominate
inhibe la manifestacion del segundo gen, entonces, un
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solo para alélico dominante se requerird para la mani-
festacion del fenotipo mutante, por ejemplo:

Gen A
Enzima A
Precurso »| Intermedio » Sin
- EnzimaB | pjgmento
Gen B

Este tipo de epistasis puede ser ejemplificado con el
color de la calabaza de verano donde, el gen que permite
el color es recesivo (aa) al gen que no lo permite (A );
en el segundo gen el color amarillo es dominante (B )
al color verde (bb), por tanto si la F, de la cruza de di-
hibridos homocigotos dominantes blancos (AABB) con
homicigotos recesivos verdes (aabb) se cruza entre si se
obtendrian frecuencias fenotipicas 12:3:1 (cuadro 3).

Cuadro 3. Frecuencias fenotipicas para epistasis
dominante simple

Genotipo | Color de la Fruta Accion de Genes |
Alelo dominante blanco no
9A_B_ Blanca permite la manifestacion

del alelo B
Alelo dominante blanco no
3A_bb Blanca permite la manifestacion
del alelo b

Continua...
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...continuacion
Genotipo Color de la Fruta Accion de Genes

Alelo recesivo para a

3aaB _ Amarilla permite la manifestacién
del alelo B
Alelo recesivo para a

1 aa bb Verde permite la manifestacion
del alelo b

Frecuencia | 1) 3.1

fenotipica

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.

¢) Epistasis recesiva simple, si dos genes estan in-
volucrados en una via, y la acciéon de un gen recesivo
inhibe la manifestacion del segundo gen, entonces, un
solo para alélico recesivo se requerird para la manifes-
tacion del fenotipo mutante, por ejemplo:

Gen A Gen B
Enzima A Enzima B
Nocolor [ 5 Negro > Aguti

Este tipo de epistasis puede ser ejemplificado con el
color del pelaje de ratones donde, el gen que no permi-
te el color es recesivo (aa) al gen que lo permite (A_);
en el segundo gen el color aguti es dominante (B ) al
color negro (bb), por tanto si la F, de la cruza de dihi-
bridos color aguti (AABB) con homicigotos recesivos
albinos (aabb) se cruza entre si se obtendrian frecuen-
cias fenotipicas 9:3:4 (cuadro 4).
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Cuadro 4. Frecuencias fenotipicas para la
epistasis recesiva simple

Genotipo Color del pelaje Accion de Genes
9A_B _ Aguti No accidn epistatica
Alelo dominante A permite
3A_bb Negro la manifestacién del color
alelob
Alelo recesivo para a no
JaaB _ Albino permite la manifestacion
del alelo B
Alelo recesivo para a no
1aabb Albino permite a manifestacion
del alelo b
FreCL‘lefICIa 9:3:4
fenotipica

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.

d) Epistasis Dominante Doble, un ejemplo de este tipo
de epistasis es el caso del Color del grano en trigo, donde
la frecuencia de 9:3:3:1 en un cruzamiento dihibrido sin
epistasis, se ve modificada a 15:1. Para comprender este
fenomeno, se debe de recordar lo siguiente:

Gen A

|

Enzima A
Precursor - » Producto
- Enzima B

Gen B
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Para este tipo de esquema una enzima funcional A o
B puede producir un producto de un precursor comun.
El producto da el color del grano del trigo. Por lo que
un solo gen dominante, en cualquiera de los dos loci A
o B es requerido para dar un mismo producto.

De esta forma si se cruza una planta de trigo con
grano coloreado genotipo AABB con una planta de
trigo con el grano sin color genotipo aabb y la F, re-
sultante se cruza entre si, las proporciones en la F, se
observan en el cuadro 5.

Cuadro 5. Frecuencias fenotipicas
para la epistasis doble dominante

Genotipo Fenotipo Actividad enzimadtica
9A B Grano coloreado Enzimas funcionales
_ para ambos genes
3A_bb Grano coloreado Enzimas funcionales

para el gen A
3aaB Grano coloreado Enzimas funcionales
_ parael gen B
1 aa bb Grano sin color No hay enzimas funcio-
nales para ningun gen
Frect_lepma 15: 1
fenotipica

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.

e) Epistasis doble recesiva, si dos genes estan invo-
lucrados en una via, y los productos funcionales de los
dos genes son requeridos para la expresion fenotipica,
entonces, un solo para alélico recesivo se requeriria para
la manifestacion del fenotipo mutante, por ejemplo:
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Enzima A Enzima B

o
Piirpura

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.

Este tipo de epistasis puede ser ejmplificado con el
caso del color de la flor del guisante dulce, donde una in-
teraccion entre los genes A y B modifican las proporcio-
nes fenotipicas de 9:3:3:1 2 9:7. Si una plana de guisante
linea pura con flores coloreadas (AABB) se cruza con
una planta homocigota recesiva con flores blancas (aabb)
y laF| se cruza entre si, las interacciones de los genes Ay
B da la proporcidn fenotipica 9:7 (cuadro 6) debido a que
se requiere de la presencia de los dos genes dominantes
(A 'y B) son requeridos para la manifestacion del fenotipo
purpura, por esta razon a este tipo de epistasis tambien se
le llama accion de genes complementarios.

Cuadro 6. Frecuencias fenotipicas
para la epistasis doble recesiva

Genotipo Color de Flor Accion enzimatica
9A B Purpura; se produce Enzimas funcionales
- - antocianina para ambos genes
Blanca; no se produce | Enzimas b no
3A_bb . .
- antocianina funcionales
Blanca; no se produce | Enzimas ano
3aaB L. .
- antocianina funcionales
Blanca; no se produce | Enzimasay b no
1 aa bb L -
antocianina funcionales
Frecuencia | 9:7

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.
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J) Epistasis Dominante y Recesiva,las aves de corral
presentan un gen I, que es epistatico sobre el gen C del
color. Los individuos portadores del alelo dominante I
tendran plumaje blanco, incluso si tienen el alelo do-
minante C para el color. Asi, las gallinas pueden tener
plumaje blanco porque sean homocigoéticas recesivas
cc, en el gen del color o porque tengan el alelo domi-
nante I (Il o i) en el locus epistitico como se muestra
a continuacion:

Genotipo en el locus I (Gen epistatico)
i I Ii
CCIl CCli CCii
CC
Genotipo en el blanco blanco Color
locus C Co Cell Ccli Ceii
(Gen hipostdtico) blanco | blanco | Color
Ce ccll ccli Cecii
blanco blanco Color

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.

Con el fin de ejemplificar el proceso epistatico se
vera el resultado de cruzar la F, que tiene el genoti-
po liCc entre si y que son gallinas blancas debido a la
presencia del gen dominante 1. La F, quedara con una
relacion fenotipica de 13:3, donde se tienen 3 de los 16
con un plumaje negro el cual sélo se da cuando el gen
epistatico esta en condicién homocigota recesiva como
se observa a continuacién:
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Figura 7. Gen epistatico en condicion
homocigota recesiva

IICC x licc
Fi IiCi
Fo—=Fix Fi
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HECc klanco | Hee Mance  |iCe colaeade | Bee blunco
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_

% be

.
_

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas,
con apoyo de: http://www.ndsu.edu/pubweb/
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Herencia del sexo

Antecedentes

a herencia ligada al sexo ocurre en aquellos or-
I ganismos donde ya sea el macho o la hembra
contiene un par de heterocromosomas desigua-
les, como por ejemplo, el X e Y en los mamiferos o
el Z y W en algunas aves, que estdn involucrados en
la determinacién sexual. Para una mejor comprension,
se tiene que definir lo que se entiende por la diferen-
ciacion sexual, la cual es la expresion fenotipica de un
conjunto de factores genéticos que determinan que el
individuo sea capaz de producir uno u otro tipo de célu-
las sexuales. Los individuos machos o de sexo masculi-
no, son los productores de las células sexuales llamadas
espermatozoides, y los individuos hembras o de sexo
femenino, son los productores de las células sexuales
llamadas 6vulos.
En las células somadticas se habla de homocigoto
(dos alelos iguales) y de heterocigoto (dos alelos di-
ferentes).
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En 1902 se sugiri6é que los genes estaban conteni-
dos en los cromosomas, idea que se conoce como la
teoria cromosomica de la herencia. Sus argumentos se
basaron en el comportamiento paralelo entre los cro-
mosomas por un lado y los genes por el otro durante la
meiosis y la fecundacion.

Posteriormente, una de las primeras evidencias de
la herencia ligada al sexo fue dada por Thomas H.
Morgan cerca de 1920 durante sus estudios del color
de ojos en Drosophila melanogaster o mosca de la
fruta. Quien observd que al hacer una cruza entre una
hembra de ojos blancos con un macho de ojos rojos,
se obtenian resultados diferentes de los que se tenian
cuando se cruzaba una hembra de o0jos rojos con un
macho de ojos blancos; es decir existia diferencia en-
tre los cruzamientos reciprocos, efecto que antes de
los trabajos de Morgan no se habia observado; lo ante-
rior se explicé mediante la teoria de la herencia ligada
al sexo.

El genoma humano

Cuando se estudia €l genoma de una especie se utilizan
cariotipos, los cuales son fotografias o representacio-
nes graficas de los cromosomas de una célula somatica
de un organismo. En el genoma de la especie humana
existen 44 autosomas y 2 cromosomas sexuales lo que
hace un total de 46 cromosomas (figura 1).
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Figura 1. Cariotipo de los cromosomas

de una célula somatica humana
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Fuente: imagen disponible en http://www.educarchile,cl/

En 1956 se conocid el niimero correcto de cromo-
somas humanos. A través del cariotipo se pudo deter-
minar el numero, tamafio y forma de los cromosomas
e identificar los pares homoélogos (cada uno formado
por dos cromatidas hermanas unidas en sus centréme-
ros). Los cromosomas tienen distintos largos (figura 2)
y son ordenados de mayor a menor para su humeracion,
y su tincidén permite advertir bandas claras y oscuras
de manera alternativa (segun la region de la cromatida
que reaccione negativa o positivamente al quimico de
tincion Giemsa), considerandose que las bandas-G os-
curas corresponden a las zonas ricas en asociaciones de
adenina-timina (60 % del genoma humano), deficientes
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en genes, y las bandas-G claras, ricas en asociaciones
guanina-citosina.

Figura 2 . Cariotipes de los cromosomas
humanos
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Fuente: imagen disponible en http://www.prodi-
versitas.bioetica.org

Estas bandas que contienen 6 millones de bases de
ADN promedio cada una y son clasificadas de acuerdo
con su posicidn relativa en los brazos de las cromatidas
(porciones a partir del centromero). Por ejemplo, los
brazos se clasifican, en los cortos (p), y en los largos
(q), y las bandas dentro de ellos se numeran desde el
centrémero hacia los extremos, por lo que si una zona
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se identifica como 17q12 esto significa que es la sub-
banda 2 de la banda 1 del brazo largo del cromosoma
17. Las bandas y sub-bandas ayudan a designar y de-
terminar la localizacion de un gen, marcando el sitio
donde se ubica y su ligamiento con otro gen cuando, a
pesar del entrecruzamiento o crossing over y la recom-
binacién meidtica se transmiten juntos.

Determinacion del sexo

Existen diversas formas de determinar el sexo de un in-
dividuo, se puede hacer por fenotipo, por cromosomas
0 por cariotipo.

Determinacion fenotipica

En muchas especies, la dotacion genética no determina
totalmente el tipo de sexo, y son las condiciones am-
bientales las que realizan dicha determinacién.

Muchas plantas superiores que producen flores her-
mafroditas pueden masculinizar o feminizar sus flores
cuando se las trata con alguna fitohormona. En algunos
gusanos marinos de la clase Poliguetos, los individuos
jovenes son todos machos y los adultos todos hembras.
Ademas cuando varias hembras crecen juntas en un
ambiente cerrado, las mas jovenes acaban transforman-
dose en machos, por influencia de una ectohormona
elaborada por los 6vulos maduros.

En especies de ranas y sapos, los machos son
hermafroditas en su fase juvenil y las hembras adultas
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pueden convertirse en hermafroditas e incluso en
machos. En Rana temporaria, las larvas genéticamente
hembras que se desarrollan a 28°C dan lugar a machos
y las larvas genéticamente machos que se desarrollan a
menos de 10°C, dan lugar a hembras.

No sélo los animales tiene determinacién del sexo,
y aun cuando generalmente solo se considera al sexo
en términos de hombres y mujeres o de machos y hem-
bras de las especies domésticas, las plantas también
tienen sexo, al menos se sabe que hay partes masculi-
nas y femeninas en una flor. No obstante, no todos,los
organismos poseen tan s6lo dos sexos convencionales.
Algunas de las formas mas elementales de vida vegetal
y animal pueden tener varios sexos.

En la mayor parte de los organismos superiores, el
numero de sexos ha quedado reducido a dos (figura 3).
Estos sexos pueden residir en diferentes individuos o
dentro de un mismo individuo. Cuando un mismo ani-
mal posee organos reproductores masculinos y femeni-
nos se denomina hermafrodita.

A las plantas con flores que poseen tanto estambres
como pistilo se les denomina monoicas. Mas atn la
mayor parte de las plantas con flor tienen tanto parte
masculinas como femeninas en la misma flor (flor per-
fecta).

Existen otras plantas angiospermas en las que los
elementos masculinos y femeninos se presentan en di-
ferentes individuos, a éstas se les conoce como dioicas.
Carece de importancia relativa que se presenten dos o
mas sexos, 0 que estos sexos residan o no en el mismo
individuo o en individuos diferentes.
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La importancia de los sexos en si es que constituyen
un mecanismo que fija la numerosa variabilidad gené-
tica que caracteriza la mayor parte de las poblaciones
naturales.

Figura 3. Ejemplos de las diferencias fenotipicas
en diferentes sexos en plantas y animales

Fuente: José Alberto Lopez Santillan.

El proceso evolutivo de la seleccidn natural depende
de la variabilidad genética a partir de la cual los ejem-
plares mas adaptados, sobreviven hasta reproducirse.
Muchos mecanismos secundarios o accesorios han
evolucionado para asegurar la fecundacion cruzada en
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la mayor parte de las especies con el fin de lograr nue-
vas combinaciones genéticas en cada generacion.

Determinacion cromosémica

El caso mas comin de determinacién sexual es aquél
en el que los genes que determinan el sexo se en-
cuentran en cromosomas que se llaman cromosomas
sexuales.

En todas las células de un individuo, excepto en los
gametos, existen dos series de cromosomas, los cro-
mosomas sexuales que pueden ser identificados por su
forma y tamafio, y los restantes pares de cromosomas
homologos, que son iguales en tamafio y forma para
ambos sexos de una misma especie , que se denomi-
nan autosomas.

Dentro de los cromosomas sexuales, al agrupar las
parejas de homélogos existe un par de cromosomas
que es diferente en machos (figura 4a), que en hem-
bras (figura 4b).
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Figura 4. Cariotipo humano mostrando
los cromosomas sexuales masculinos (a)
y femeninos (b)

LXK X XA
KK KK R KK £

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas,
con apoyo de http://www.reddeleducador.comar/

Como ya se dijo en humanos la dotacion cromosd-
mica es de 46 cromosomas, cada célula somatica con-
tiene 22 pares de autosomas mas un par XX si se trata

de una mujer y 22 pares de autosomas y un par XY si se
trata de un varoén (figura 5).
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Figura 5. Identificacién cromosémica
en la especie humana
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Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.

Muchas de las especies llevan en su estructura ge-
nética los cromosomas que se han denominado X e Y,
los cuales determinan el sexo. En los mamiferos, las cé-
lulas de los individuos machos contienen un par XY y
las células de las hembras por un par XX. Las hembras
heredan un cromosoma “X” del padre y un cromosoma
“X” de la madre y transmite sus cromosomas “X” a su
descendencia (hijos e hijas). Por otro lado los machos
reciben su unico cromosoma “X” de la madre y sélo lo
transmiten a sus hijas y el cromosoma “Y” lo heredan

186



HERENCIA DEL SEXO

del padre. Numerosos trabajos se han llevado a cabo
con el fin de determinar la funcién e importancia de los
cromosomas sexuales en la transmision de la herencia.
Algunas investigaciones realizadas por Morgan con
Drosophila melanogaster tuvieron resultados fenotipos
que no se esperaban segun los principios de la herencia
Mendeliana. Debido a estos resultados, Morgan observo
que éstos podrian ser explicados por la existencia de al-
gunos caracteres en el cromosoma sexual “X“ mientras
que el cromosoma sexual “’Y”” no contenia el gen para
dicha caracteristica. Para ejemplificar lo anterior consi-
dérese lo siguiente: En humanos se tiene un total de 46
cromosomas como ya se explico, de los cuales 44 son
autosomas y dos son cromosomas sexuales (figura 6).

Figura 6. Transmisién cromosoémica

en humanos
C O
o sy T IR g
2 1o osoe a8 1[3] 2 xomosomas
sexuales XX XX Xy tesules XY
Orolox 22 autosomas y
Gametos 212 autosomas y " 1 cromosoma sexual X 6
Cromasoma sexua; 1 cromosoma sexual Y

* 50% progenie femenina con constitucién cromosoémica XX + 44 Autosomas y
50% progenie masculina con constitucion cromosémica XY + 44 Autosomas

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.
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Mecanismos de determinacion del sexo
en los mamiferos

El sexo es un aspecto importante del fenotipo de un
individuo. Es evidente que los machos y las hembras
generalmente poseen diferente constitucion cromoso-
mica.

La mayoria de las plantas y unos pocos animales
son hermafroditas, con las dos capacidades sexuales
presentes en el mismo individuo. La mayoria de las her-
mafroditas se reproducen por autofecundacién aunque
en algunos animales y unas pocas plantas, la forma de
los érganos sexuales facilita la fecundacion cruzada.

Los mecanismos de determinacion del sexo en los
mamiferos también implican diferencias de la super-
ficie celular especificas del sexo. Deben distinguirse
dos aspectos de la determinacion del sexo en los ma-
miferos: determinacion primaria o gonadal y determi-
nacion secundaria o somadtica. La primera lleva a la
diferenciacion de testiculos u ovarios a partir de una
gbnada indiferenciada temprana, es afectada por genes
situados en el cromosoma “Y” que determina la mascu-
linidad. Estos genes especifican una proteina llamada
antigeno H-Y que se halla en la superficie de todas las
células que llevan el cromosoma “Y”,

Debido a que la unica diferencia genética entre los
machos y las hembras es la presencia del cromosoma
“Y” en los machos, por lo que se concluye que este
antigeno esta especificado por genes del cromosoma
“Y”.

Los genes de dicho antigeno se expresan en etapas
tempranas ya que estd presente en los embriones. Se

188



HERENCIA DEL SEXO

cree que su unica funcién es la induccion de los testicu-
los en la génada indiferenciada. En ausencia de éste se
transforma en un ovario. La determinacion secundaria
del sexo es una consecuencia de la naturaleza de la go-
nada cuyo desarrollo ha sido inducido por la constitu-
cion cromosoémica del individuo.

Los testiculos en el desarrollo secretan la hormona
esteroide festosterona, que circula por todas las células
del embridn, iniciando el desarrollo masculino en las
células somaticas, incluidas las células somaticas de la
gbénada. En ausencia de esta sefial hormonal, el desa-
rrollo es femenino.

Herencia ligada al sexo

Se ha observado que cualquier gen localizado en el
cromosoma X, se dice que es un gen que se encuentra
ligado al sexo. Hay caracteres y defectos genéticos que
se expresan mucho mas frecuentemente en varones que
en las mujeres, son causados por alelos ligados al sexo
y son conocidos como caracteres ligados al sexo (se
asocian al sexo la ceguera a los colores, la hemofilia y
la distrofia de Duchenne). Los alelos responsables son
recesivos respecto de los alelos normales y no se expre-
san en las hembras heterocigéticas que, sin embargo,
pueden transmitirlo a su progenie. Se han observado
varios genes que se encuentran ligados con la Droso-
phila (figura 7), esta caracteristica también se ha obser-
vado en todos los animales y las plantas en las cuales el
macho es el sexo heterogamético.
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Figura 7. Herencia ligada al sexo
en la Drosophila melanogaster
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Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas.

En el hombre se conocen cerca de 150 caracteres
hereditarios ligados al sexo (figura 8). Dichos caracte-
res son de herencia muy peculiar y se explican sélo si
se supone que los genes que los causan se encuentran
en los cromosomas del sexo. Un ejemplo de tales ca-
racteres ligados al sexo es la hemofilia. Las hemofilias
A y B son de herencia gonosomica (sexual, ligada al
cromosoma X); el gen alterado en la hemofilia A se
localiza en el locus Xq28, y el de la hemofilia B, en
Xq27.1-q27.2.
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Asi pues, tiene una prevalencia mucho mayor en los
varones, donde actiia como caracter holandrico:

* Con un padre hemofilico y madre sana no porta-
dora: el 100% de sus hijas seran portadoras sanas
(heredan el alelo mutado del padre), y el 100%
de los hijos seran sanos no portadores (no tienen
de quién recibir el X mutado).

» Con un padre hemofilico y madre sana porta-
dora (heterocigota): el 50% de las hijas serédn
portadoras sanas y el 50% de las hijas seran
hemofilicas. En cuanto a los hijos varones, el
50% seran hemofilicos (pues reciben un unico
X materno, que en este caso es el mutado) y
el 50% seran sanos no portadores (han recibido el
X sin defecto).

* Con un padre sano* y madre portadora sana: el
50% de las hijas seran sanas no portadoras, y el
50% seran sanas portadoras. En cuanto a los hi-
jos varones, al igual que en el caso anterior, el
50% seran hemofilicos y el 50% seran sanos no
portadores.

*Notese que no cabe la posibilidad de un varon
portador

191



GENETICA GENERAL

Figura 8. Ejemplos de caracteristicas
ligadas al sexo

o

Mujer normal Hombre Hemofilico
Hombre Dalténico
Hombre Ceguera Nocturna

--ﬁ

X XX XY
-
X Py XX XY

Todas las mujeres son portadoras y
Todos los hombres son normales

Fuente: Eugenia G. Cienfuegos Rivas

La hemofilia es una afecciéon que padecen casi ex-
clusivamente los varones, y casi todos los hemofilicos
son hijos de madres normales, portadoras del gen, es
decir que en sus antepasados existié algin hemofilico,
pero en casi un tercio de los pacientes ha ocurrido sin
que haya un historial familiar. En estos casos, la he-
mofilia es producida por una mutacién en el gen de la
madre o del niiio.

La enfermedad ha sido especialmente estudiada por-
que afecta a gran parte de las familias reales europeas,
por lo menos aquellas cuyos miembros descienden de
la reina Victoria de Inglaterra quien transmiti6 la he-
mofilia a uno de sus hijos (quien fallecié de hemorragia
interna tras una caida) y al menos a dos de sus hijas
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que fueron las que extendieron la enfermedad por las
familias reales europeas. No se conocian casos de he-
mofilia entre los antepasados de la reina Victoria y esto
era normal, se supone que la enfermedad apareci6 por
mutacion de uno de los alelos normales de ésta.
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Conclusiones

avanzado de manera muy significativa gracias a

las técnicas biotecnoldgicas y a las metodologias
en el area molecular. La evolucién y desarrollo de los
organismos se han visto impactados debido al constante
impulso de las técnicas biotecnologicas y de la ingenieria
genética en las areas de la medicina (diagnostico de en-
fermedades y cultivo de tejidos), biologia (estudios sobre
el genoma humano y algunas especies animales como el
bovino), agricultura (desarrollo de organismos genética-
mente modificados), procedimientos legales (expansion
o modificacién de leyes y politicas) entre otras.

Si se considera a la Genética como una ciencia
“joven” comparada con otras como la Astronomia, su
nivel de avance en tan corto tiempo (ultimos 70 afios,
en 1953 recién se descubre la estructura del ApN) ha
sido significativo e impactante a nivel social y tec-
nologico, debido a su importancia antropocéntrica, al
afectar por ejemplo, en forma directa la produccion, -
disponibilidad y calidad de los alimentos de las gene-
raciones futuras.

l a ciencia de la Genética en las ultimas décadas ha
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Por lo anterior, existen principios basicos en gené-
tica que es necesario conocer y entender, los cuales se
abordaron en este libro de manera sencilla y practica,
asi como, metodologias de experimentos que han sido
la base de la genética moderna.

Este libro es un texto basico que tiene como funda-
mento principal mostrar al estudiante de una manera
sencilla, practica y con ilustraciones las bases fisicas
y quimicas de la herencia. Para leer esta obra se re-
quiere que el lector tenga los conocimientos basicos
sobre biologia y quimica que le permitan el proceso
ensefianza-aprendizaje de los temas contenidos.

En la Genética Moderna, es de vital importancia
entender las Bases Quimicas de la Herencia por ser el
fundamento técnico de la ingenieria genética; lo cual
permitira al lector la comprension de los alcances y
proyecciones actuales de esta Ciencia, algunos de
ellos con un amplio panorama de desarrollo y utilidad
y no exentos de mucha controversia.

La presente obra surgidé desde su concepcion, hace
algiin tiempo, con la compilacion de material educati-
vo por parte de los autores, utilizado en la ensefianza y
aprendizaje del curso de Genética General en nuestra
Universidad en el drea de Agronomia, y particular-
mente en las especialidades de Zootecnia y Fitotec-
nia, asi como, en el entrenamiento de estudiantes de
posgrado como conocimiento basico y antecedente en
los cursos de mejoramiento animal y fitomejoramien-
to. Nuestro agradecimiento a todos los cientificos del
mundo en épocas pasadas y presentes, cuya contibu-
cién ha hecho de la Genética una ciencia excitante,
productiva y controversial.

Los autores
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