GENETICA

Ciencia que estudia la herencia bioldgica, es decir, la transmision de los caracteres morfolégicos y fisiolégicos que
pasan de un ser vivo a sus descendientes
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CONCEPTOS BASICOS

GENETICA.- Es la ciencia que estudia la herencia bioldgica, es decir, la transmision de los caracteres morfolégicos y
fisiolégicos que pasan de un ser vivo a sus descendientes.

GENETICA MENDELIANA.- Es el estudio de la herencia biol6gica mediante experimentos de reproduccion. Intenta
averiguar cudl es la informacién bioldgica de los individuos a partir de las proporciones matematicas en
gue se hereda cada caracter.

GEN.- Es la unidad del material hereditario. Es un fragmento de acido nucleico, generalmente ADN (salvo en algunos
virus, en los que es ARN) que lleva la informacion para un caracter. Corresponde a lo que Mendel
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Ilam6 "factor hereditario”.

CARACTER.- Cada una de las particularidades morfologicas o fisiologicas de un ser vivo, por ejemplo: ojos azules,
pelo rizado, presencia de la enzima amilasa en la saliva...

HAPLOIDE.- Ser que para cada caracter solo posee un gen o informacion.

DIPLOIDE.- Ser que posee dos genes o informaciones para cada caracter. Estos genes pueden ser iguales o
distintos. Puede ser que se manifiesten ambos genes o que uno impida la expresion del otro.

LOCUS.- Lugar que ocupa un gen en el cromosoma. El plural de locus es "loci".

CROMOSOMAS HOMOLOGOS.- Son aquellos que tienen los mismos loci. Uno procede del padre y otro de la
madre.

ALELO.- Es cada uno de los diferentes genes o informaciones que pueden estar en un mismo locus. Estos genes
son alelos entre si. Ejemplo: en el guisante, para el caracter "color de la semilla" hay dos tipos de
alelos, el alelo A (amarillo) y el alelo a (verde).

GENES HOMOLOGOS.- Son los genes que ocupan el mismo locus en los diferentes cromosomas homélogos.
GENOTIPO.- Conjunto de genes presentes en un organismo.

FENOTIPO.- Conjunto de genes observables en un organismo. Depende del genotipo y de la accién ambiental.

HOMOCIGOTO O RAZA PURA.- Individuo que para un caracter posee los alelos iguales (AA o aa).
HETEROCIGOTO O HIBRIDO.- Individuo que posee para un caracter los alelos diferentes (Aa).
HERENCIA DOMINANTE.- Se da cuando un alelo, el dominante, no deja manifestarse al otro, llamado recesivo.

HERENCIA INTERMEDIA.- Cuéndo los hibridos tienen un fenotipo intermedio entre las dos razas puras (RR:rojo,
BB: blanco, RB:rosa).

HERENCIA CODOMINANTE.- Se da cuando los dos alelos son equipotentes. En los hibridos se manifiestan los dos
caracteres. Ejemplo: la herencia de los grupos sanguineos AA: grupo sanguineo A (presencia del
antigeno A) BB: grupo sanguineo B (presencia del antigeno B) AB: grupo sanguineo AB (presencia de
los antigenos Ay B)

RETROCRUZAMIENTO O CRUZAMIENTO PRUEBA.- Se utiliza en casos de herencia dominante para averiguar si
un individuo es hibrido o de raza pura. Consiste en cruzar al individuo problema con un individuo
homocigético recesivo. Si en los descendientes aparecen homocigoticos recesivos es que el individuo
problema era hibrido.
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GENETICA CLASICA Y GENETICA MOLECULAR

La materia objeto de estudio de la genética puede enfocarse segun distintos puntos de vista, por lo que se han
diferenciado dos grandes vias de aproximacion a la herencia biolégica:

e GENETICA CLASICA O FORMAL: es lavia méas antigua, se inicia con las experiencias de Mendel y parte de los
caracteres observables (el fenotipo), comprueba su transmision a los descendientes y, a partir de aqui, deduce el
genotipo, es decir el gen o los genes que determinan dichos caracteres. También estudia las leyes reguladoras
de la transmision de los caracteres y para ello realiza cruzamientos entre variedades distintas (por ejemplo para
el color de la flor pueden existir variedades de fenotipo rojo, sosa, blanco, etc.).

e GENETICA MOLECULAR: Su método consiste en aislar fragmentos de ADN, localizar en ellos los genes que se
quieren estudiar, establecer la secuencia de sus bases y averiguar cuales son las secuencias codificantes
(exones), las no codificantes (intrones), las reguladoras, etc. y estudia las proteinas que controlas la expresion
de dichos genes. Esta via es inversa a la anterior, pues parte del genotipo (busca la secuencia de bases de un
gen) y deduce el fenotipo (secuencia de aminoacidos de una proteina con una funcidn bioldgica determinada)

GENETICA CLASICA

La herencia bioldgica: La herencia es la transmisiéon de los caracteres de los ascendientes a los descendientes,
siendo la genética la ciencia de la herencia que busca una respuesta a:

e /cual es la naturaleza del material transmitido a los descendientes?
e ¢ como se transfiere ese material de una generacion a la siguiente?

La segunda pregunta es la que mas se ha estudiado desde muy antiguo y la respuesta esta en los trabajos de Mendel.

LOS EXPERIMENTOS DE MENDEL.

Juan Gregorio Mendel nacié en 1822 en Austria. Fue un monje agustino interesado en la genética que
estudio los resultados de los cruzamientos entre dos variedades de guisantes en los jardines del convento.

Mediante miles de cruzamientos, recogié una gran cantidad de datos sobre las frecuencias con que se
transmitian cada una de las caracteristicas de la planta. A partir de estos datos postulé una serie de leyes sobre la
herencia de los caracteres biolégicos.

Mendel publicé sus descubrimientos en 1866 en una revista de poca difusion y fueron ignorados. Pasados 34
afos y en una coincidencia sorprendente, tres autores por separado, el holandés De Vries, el aleman Correns y el
austriaco Tschermak, redescubrieron en 1900 los hallazgos de Mendel.
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La extrordinaria contribucion de Mendel a la genética se debe:
Al material elegido para sus experimentos:

El guisante es facil de encontrar

El nimero de descendientes es alto

Sus flores se pueden autofecundar

Simplifica la tarea escogiendo caracteres aislados y bien diferenciados como el tamafio(alto-bajo), el color
(rojo-blanco) y observa el resultado de los cruzamientos. Después los estudia en conjunto.

e Hace un estudio matematico de los resultados, contando el nimero de descendientes y viendo como se
presentan en ellos los distintos caracteres, es decir reduce el fenémeno de la herencia a algo que se puede
medir, lo que le permite establecer leyes estadisticas.

EXPERIMENTOS DE MENDEL.

Cultivé 34 variedades de guisante durante 2 afios, de las que seleccioné 22, y presto su atencion a 7 caracteres que
presentaban dos formas alternativas

CARACTER ALTERNATIVA
color de la semilla Amarilla — verde
forma de la vaina Lisa — estrangulada
posicion de las flores Axial — Terminal
color de las flores Purpureas — blancas
longitud del tallo Normal - corto

LEYES DE MENDEL

/—'
P ( AA ) X
Wil
Mendel cruz6 dos razas puras u j\_\
homocigéticas de plantas de guisante, una i B
con el color de la semilla amarilla (A) y otra a) CAY

con el color de la semilla verde (v)

GF1: 4/4 Aa FF1 : 4/4 amarillo

Con estos resultados enuncié la primera ley:

"Si se cruzan dos razas puras diferentes para un mismo caracter, los individuos hibridos
de la primera generacion filial (F1) son iguales entre si".
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Y

X

Mendel cruzé ahora dos individuos
heterocigoticos o hibridos de la primera

generacion filial (F1): .

1
[
B

GF2: Y4 AA, 54 Aa, Yaaa FF2: % amarilla, ¥ verde

Tras obtener estos resultados formul6 la segunda ley:

"Al cruzar entre si los hibridos obtenidos en la primera generacion, los caracteres antagonicos que
poseen se separan y se reparten entre los distintos gametos, apareciendo asi varios fenotipos en la
descendencia”.

Mendel cruzdé ahora entre si dos razas puras
de plantas de guisante que se diferenciaban
no en uno sino en dos caracteres: el color

de la semillay su textura. P: ( AALL ) X m

Mendel cruzé una planta de semilla amarilla ' ;

y lisa, homocigé6tica y dominante para (AL) (AL\ @ @
ALal

ambos caracteres, con otra variedad de
semilla verde y rugosa, homocigoética y

recesiva:
CRITERIO
Color de la semilla Ama”',IO: o . .
Verde: a GF1: 4/4 ALal FF1:4/4 amarillo-liso
Textura de la semilla Lisa: ) L
Rugosa: I
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Cruz6 ahora los dos hibridos de la F1:

F1: Alal X [ ALal
‘\ D
Al ( \al Al Al ) (aL ) (al )
F2 | AL I Al I alL I al |
ALAL ALAI AlLaL AlLal
1O O]10 O
1O k| O i
alLAL alLAl aLalL alLal
OO0 O
alAL alAl alaL alal
1O 2] O 8
GF2:

9/16 amarillo — liso
3/16 amarillo — rugoso
3/16 verde —liso
1/16 verde — rugoso

Proporcion:
9:3:3:1

La tercera ley de Mendel o “ley de la independencia de los genes” afirma:

“Los caracteres son independientes unos de otros y los genes responsables de los mismos se
transmiten de manera independiente, combinandose libremente”
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TEORIA CROMOSOMICA DE LA HERENCIA

Cuando Mendel realiz6 sus humerosos experimentos, no se conocia la existencia de la molécula de
ADN ni, por tanto, que esta se encontrara en los cromosomas, por lo tanto se desconocia la naturaleza de
los genes. Los descubrimientos en citologia en los ultimos afios del siglo XIX y en el XX que dieron a conocer
los aspectos fundamentales de la mitosis, la fecundacién y la meiosis proporcionaron el material necesario
para la busqueda de las leyes que rigen la herencia.

A las leyes de Mendel no se les reconoci6 la importancia que les correspondia hasta que, en 1900,
fueron redescubiertas por separado por tres investigadores: Correns, Tschermark y de Vries. Desde entonces,
la Genética se ha desarrollado de forma considerable y, mientras al principio los animales y los vegetales
superiores constituian el material de investigacion, mas tarde se han empleado principalmente bacterias
(sobre todo Escherichia coli) y virus. Asi en la historia de la genética se pueden distinguir tres periodos o
etapas:

> PRIMER PERIODO: corresponde a los afios que siguen al redescubrimiento de las leyes de
Mendel. Numerosos experimentos las confirmaron.

> SEGUNDO PERIODO: Se inicia en 1902 cuando W.S. Sutton en Estados Unidos y T. Boveri
en Alemania, propusieron la hipétesis de que los factores hereditarios de Mendel se
localizaban en los cromosomas, ya que creian que la separacion de los cromosomas durante
la meiosis era la base para explicar las leyes de Mendel. (Teoria cromosdémica de la

herencia de Sutton y Boveri).

En 1909 Johannsen propuso el término “gen” como sustituto del término “factor hereditario” de
Mendel

La comprobacién experimental de la teoria cromosdmica de la herencia se debe a
Morgan. En 1911, T.H. Morgan, después de realizar numerosos experimentos con la mosca de
la fruta o del vinagre (Drosophila melanogaster) concluy6é que los genes se localizan en los
cromosomas y, por tanto, los genes que estan en el mismo cromosoma tienden a
heredarse juntos, y se denominan por ello genes ligados.

Nace asi la teoria cromosémica de la herencia, la cual ha tenido aportaciones posteriores, y
hoy dia puede resumirse en los siguientes postulados:

a. Los factores (genes) que determinan los factores hereditarios del fenotipo
se localizan en los cromosomas.
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b. Cada gen ocupa un lugar especifico o locus (en plural es loci) dentro de un
cromosoma concreto.

c. Los genes (o sus loci) se encuentran dispuestos linealmente a lo largo de
cada cromosoma.

d. Los genes alelos (o factores antagdnicos) se encuentran en el mismo locus
de la pareja de cromosomas homdlogos, por lo que en los organismos
diploides cada caréacter esta regido por una par de genes alelos.

Se planteaba el dilema de por qué unas veces los genes se heredaban independientemente,
como habia demostrado Mendel, y otras juntos, como habia encontrado Morgan y ademas que los
genes ligados no siempre se heredaban juntos.

Afios antes, en 1909, se habia observado durante el diploteno de la meiosis ciertos puntos de
unién a los que se denomind “quiasmas” entre las cromatidas de dos cromosomas homoélogos.
Morgan interpret6 los quiasmas como la evidencia de que se habian producido entrecruzamientos
(crossing-over) entre dichas cromatidas, es decir, intercambio de fragmentos y, por ello,
recombinacidon de genes y esto era la causa de que los genes ligados no siempre se heredasen
juntos.

En resumen, segln Morgan:

“ Los genes estan en los cromosomas, su disposicion es lineal, uno detras de otro, y
mediante el entrecruzamiento de las cromatidas homdélogas se produce la recombinacion
genética”

El ligamiento es la tendencia que tienen los genes situados en el mismo cromosoma a
heredarse juntos. Cuanto mas proximos estén mayor sera esa tendencia. Cuando dos genes que
generalmente se heredan juntos, los llamados “genes ligados”, se heredan por separado, se deduce
gue ha habido un entrecruzamiento durante la meiosis.

lo s

mElosis TT

‘o

> TERCER PERIODO: comienza a partir de 1953 con el descubrimiento de la estructura y
propiedades del ADN, realizado por Watson y Crack. Durante esta etapa se llega a conocer la
naturaleza quimica de los genes y nace una nueva ciencia, la Genética Molecular, que se ocupa del
estudio de la estructura molecular de los acidos nucleicos, la duplicacion del ADN, el codigo genético,
la sintesis de proteinas, etc.
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GENES LIGADOS AL SEXO

5.1 DESCUBRIMIENTOS DE MORGAN

Se entiende por "herencia ligada al sexo", el estudio de los caracteres cuyos genes residen en los cromosomas
sexuales.

El descubrimiento de los genes ligados al sexo en la mosca Drosophila fué hecho por MORGAN en 1910. En el
curso de unos experimentos encontr6 un macho con ojos blancos (los normales los tienen rojos) y obtuvo, al cruzarlo
con la generacion parental (retrocruzaminto), una raza pura de ojos blancos.

La observacion de que todos los machos descendientes de hembras de ojos blancos, presentaban también ojos
blancos le llevé a dar la interpretacion siguiente: Las hembras blancas llevan 2 cromosomas X, y en cada uno de
ellos va un gen w (blanco). Los machos descendientes de estas hembras reciben de ellas el Gnico cromosoma X que
poseen los machos de esa especie. Como en estos machos el gen w no encuentra su alelo correspondiente W que
podria ocultarlo al dominar sobre él, resulta que se manifestara siempre en el fenotipo.

e
P ([ XwXw) X
o -

Criterio:
XwXw blanco
XW'Y rojo

50% XwXW  rojos
50% XwY blancos

Ante estos resultados, MORGAN concluydé que el gen para el color de los ojos en Drosophila reside en el
cromosoma X, y en el cromosoma Y no poseia ningun alelo para ese caracter.

La situacion del gen responsable del color de los ojos en el cromosoma X explica el modo de como se hereda un
caracter "ligado al sexo".

Los genes que se encuentran en el cromosoma X siguen un modo de peculiar de herencia ya que el cromosoma
Y no es homdlogo del X.

5.2 LA HERENCIA LIGADA AL SEXO EN LA ESPECIE HUMANA.

Cuando un caracter esta controlado por un gen cuyo locus se encuentra en los cromosomas sexuales, hablamos de
"herencia ligada al sexo".

En los heterocomosomas X e Y de los humanos se distingue un segmento homaologo y un segmento diferencial.
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Los segmentos homologos se pueden intercambiar genes; son genes parcialmente ligados al sexo. Los segmentos
diferenciales no pueden intercambiarse genes entre ellos. Son genes completamente ligados al sexo.

daltonismo 2

hemofilia | segmento
diferencial ictiosis

segmento
homalogo

La herencia recesiva ligada al cromosoma X se reconoce por:

e En el hombre se manifiesta simplemente con que sea portador del gen, en la mujer el gen debe estar en
homocigosis.

e Se transmite de generacion en generacion a través de las mujeres portadoras.

e El padre que presenta el caracter nunca lo transmite a sus hijos varones. Lo transmite a sus nietos varones a
través de sus hijas, que seran portadoras del mismo.

EJEMPLOS

DALTONISMO Es laincapacidad de distinguir el color verde del rojo. Viene regido por un gen del
segmento diferencial del cromosoma X que es recesivo. Para que se manifieste en la
mujer, tiene que estar en homocigosis (Xd Xd ).

HEMOFILIA Es un estado patolégico caracterizado por la no coagulacién de la sangre. Viene regido por un
gen del segmento diferencial del cromosoma X que es recesivo. Las mujeres actlian como
portadoras.

Un caso bien conocido es el de la reina Victoria de Inglaterra que era normal pero portadora e
introdujo la hemofilia en la familia real y posteriormente ha ido pasando a las familias reales
de otros paises.
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ALELISMO MULTIPLE (HERENCIA CODOMINANTE).-

Una falsa impresion que se puede sacar de lo visto hasta ahora es que un gen solo tiene dos alelos. En realidad un
gen puede tener varios alelos: alelomorfismo multiple.

Un ejemplo de este caso son los grupos sanguineos ABO en el ser humano que dependen de 3 alelos que
condicionan la presencia en los glébulos rojos del antigeno A (tipo A), del antigeno B (tipo B), de los dos (tipo AB) o
ausencia de antigenos (tipo O).

Los alelos A y B son codominantes de tal modo que un individuo AB presenta los dos antigenos, mientras que el
alelo O es recesivo.

GENOTIPO AA, AO, BB, BO, ABy OO
FENOTIPO A,B,ABO

ANTIGENOS A, B, AyB

ALELO ALELO GENOTIPO | FENOTIPO
DE LAMADRE | DELPADRE | DELHIIO | DELHIIO
A A AA A
A B AB AB
A O AO A
B A AB AB
B B BB B
B (@] BO B
O O 00 O

GrRUPO & | GrRUPOB | GRUPO 4B GRUPO O
0 ° 4 :
SANGRE Roua| 4 # . ,
CELULA  |» . “le. } <
) - -
o« i A b,
s
_1 ol : " '\" 1 v -‘Q( \g-l‘ .
Satw s s Yui . e d 5 e
ANTICUERPOS | 78T e G5 SR
“y vy oYY Y
Arti & Arti B Minguno  {arti Ay ArtiB
ANTIGENOS - T e
A Antigeno |B Antigeno AyB Mo Antigenos
I Arntigenos

Uca Martin Ossorio



Bioloxia e Xeoloxia | 2° Bachillerato

HERENCIA AUTOSOMICA DEL FACTOR Rh.

El factor Rh es un caracter regulado por un gen con dos alelos, R y r, que manifiestan relacion de dominancia
R>r. El alelo R codifica para la sintesis de un factor proteico en la membrana del glébulo rojo (eritrocito), mientras que
el alelo r carece de esta capacidad. Existen dos fenotipos posibles:

e Los individuos que presentan este factor proteico son Rh+ (su genotipo puede ser RR o Rr).
e Los que no lo poseen son Rh- (su genotipo es rr).

Si un varon Rh+ y una mujer Rh- tienen descendencia, podemos averiguar si el fenotipo Rh+ del varén
corresponde al homocigético dominante o al heterocig6tico, tal como se indica a continuacion:

Fenotipo: Rh+ X Rh-

100% Rh+

50% Rh+ 50% Rh-

Conclusion: Si todos los descendientes son Rh+, el padre es homocigético dominante, si, por el contrario,
unos son Rh+y otros Rh- el padre es heterocigético.
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LA HERENCIA NO NUCLEAR

La informacion genética no se encuentra solo en el ndcleo. Las mitocondrias y los cloroplastos poseen una
molécula de ADN en su interior, lo que les confiere cierta independencia respecto de la informaciéon genética
contenida en el nacleo.

Las mitocondrias y los cloroplastos replican su molécula de ADN, se dividen de forma auténoma en el
citoplasma celular y sintetizan las proteinas codificadas en su ADN, utilizando para ello sus propios ribosomas. No
obstante, la autonomia no es completa, ya que otras enzimas y proteinas que se sintetizan en el citoplasma celular
entran a formar parte del metabolismo de estos organulos.
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