| Capitulo 18

Genética y herencia

continuidad y A través del proceso de reproduccion, las caracteristicas de los progenitores se transmiten, ,

cambio descendientes. Un hijo puede tener algunos rasgos sim ilares a su madre y otros q sy padre 2
Incluso, una caracteristica puede “desaparecer” en una generacion y “reaparecer” ey, |, |
siguiente, de modo tal que el nieto resulte parecido a su abuelo.

La vida,

Caracteristicas hereditarias y adquiridas

Cada especie tiene caracteristicas que la identifican. Los seres humanog
por ejemplo, caminan sobre dos piernas, tienen una cabeza con dos 0jos ;-
una nariz al frente, cinco dedos en cada mano y en cada pie, etcétera, Al
gunas de estas caracteristicas comunes a todos los seres humanos presen.
tan variantes que permiten distinguir un individuo de otro y que son reco-
nocibles a simple vista. Por ejemplo, el color de ojos puede ser marron,
azul. verde; el cabello puede ser lacio, ondulado, enrulado; la contextura
fisica puede ser robusta, media 0 menuda, etcétera. Sin embargo, existen
caracteristicas que no son reconocibles mediante los sentidos. Por ejemplo,
el grupo sanguineo de una persona (que puede ser A, B, AB 0 0) no pue-
de conocerse con solo observar una gota de su sangre; se requiere de una
técnica particular para determinarlo. También se requieren metodos espe-
ciales para medir, por ejemplo, la agudeza visual de una persona o su fa-
cultad para detectar sonidos.

Las caracteristicas (visibles o no) que identifican a una especie, y las va-
riantes que presentan de un individuo a otro, son hereditarias, es decir que
se transmiten de generacion en generacion.

Sin embargo, la manifestacion de muchas de las caracteristicas heredi-
tarias estd influenciada por el ambiente. Por ejemplo, un nino puede here
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El hoyuelo en el menton es una dar de sus padres el potencial para ser alto, pero una mala nutricion pue-
caracteristica de la familia de actores de afectar su capacidad de expresar ese potencial genético y limitar su al
Douglas. Este rasqo, asi como la tura. Del mismo modo, todas las personas heredan la capacidad del leﬂ"
capacidad de plegar la lengua hacia guaje, pero el desarrollo de esa facultad dependerd del estimulo queé rec-
arriba, son caracteristicas hereditarias. ban del entorno. Si un nifio, durante los primeros anos de su vida, no e
ce en un entorno estimulante que le permita desarrollar su capacidad par
el lenguaje, no hablari o lo hara con dificultades. A
En suma, las potencialidades o capacidades que s€ heredan P“ede:] i

nifestarse 0 no a partir de la interaccién con el ambiente €n el cual
dividuo se desarrolla. car 4 U

ervir para identifi

Existen otras caracteristicas que pueden s 4
e su

persona y que, sin embargo, son producto exclusivamente ¢
vida. Por ejemplo, el orificio para colocar un aro en Ia oreja O 6 quedt
de la forma de la nariz por medio de una cirugia son caractensucﬂsdﬂ
gunas personas adoptan en algin momento de su vida. Estos SO

res adquiridos, es decir que no son hereditarios.
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s0s de la genética

tos que se tienen actualmente acerca de la estructura

LoS (Omlen
lnH(‘\IIIH('“
de los cromosomas del proceso de meiosis permiten dar una

]\\\

el \1)\.

U

licacion acerca de l'.‘1 \'.ln;i.;inluhl.ifl ‘qm.' presentan los individuos de una
:~1“\‘\ oy de la herencia de las caracteristicas de una generacion a la si-
guientc B e |
<in embargo, nada de eso se conocia a mediados del siglo XIX.

£ esa época, se sabia que los seres vivos cambiaban con el tiempo
¢ que es0s cambios se lmqsmiti;m de una generacion a la otra de mane-
 que los hijos eran p:lrL‘L‘ILl()N.;l sus padres. Pero no se sabia c6mo ocu-
ian €s0S cambios. Fue en el siglo XIX cuando el naturalista inglés Char-
les Darwin realizé su viaje a bordo del buque Beagle por las costas de
gudameérica. En los cinco anos que durd la travesia (1831-1836), Darwin
cumul6 una gran cantidad de evidencias acerca de las variaciones que
se observan entre individuos de una poblacion y de la transmision de al-
qunas de esas variaciones de una generacion a la otra. Estos datos sirvie-
;()n de base para la formulacion de la teoria de la evolucion que Darwin
publico en 1859 en su libro £l origen de las especies. Aunque Darwin pro-
ponia un Mecanismo por el cual podia explicar como ocurria la evolu-
cion de los seres vivos, no podia dar una explicacion acerca de como se
producia el mecanismo de la herencia.

En la misma época en que Darwin publicaba su teoria de la evolucion,
en un monasterio del Imperio Austro-Hingaro, el monje Gregor Mendel
realizaba experimentos que develarian los misterios de la herencia. Hasta
ese momento, era conocido el hecho de que ambos progenitores contribu-
ven a las caracteristicas de sus hijos a través de las gametas, los 6vulos y

El cabello teriido o un tatuaje en la piel
los espermatozoides. Mendel demostré que cada caracteristica estd deter- son caracteristicas adquiridas que no se
minada por factores independientes, que €l denominé Elementey que, ac-  heredan de una generacién a la otra.
walmente se conocen como genes, que pasan de una generacion a la si-
guiente,

Los avances logrados en la genética iniciada por Mendel permitieron
dar respuesta a algunos de los interrogantes que Darwin no pudo contes-
tar. Entre ellos: como se transmiten las caracteristicas hereditarias de una
b€neracion a la otra; como es posible que una caracteristica “desaparezca”
€N Una generacion y reaparezca en la siguiente; cOmo surge la variabilidad

entre individuos.

Cada vez mds se acepta en dmbitos
cientificos que muchas caracteristicas
hereditarias dependen, para su
desarrollo, de la combinacion de
factores hereditarios y ambientales.

De los 49 integrantes de la familia de
Juan Sebastidn Bach, 33 fueron musicos

ororogra 1
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idoneos.
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Los experimentos de Mendel

Para investigar la herencia, Mendel eligi6 experimentar con plantas de
arvejas, ya que eran ficiles de conseguir y de cultivar, y se desarrollaban
en poco tiempo, lo que le permitia estudiar una caracteristica a lo largo de
varias generaciones.

Mendel disen6 cuidadosamente sus experiencias y estudio caracteristi-
cas que fueran facilmente medibles y que presentaran dos variantes clara-
mente distinguibles, como el color de la semilla (verde o amarillo), su tex-
tura (lisa o rugosa), el color de la flor (lila o blanco), el largo del tallo (al-
to 0 enano), el color de la vaina (verde o amarillo) y la forma de la vaina
(hinchada o comprimida).

Mendel examind cada una de estas caracteristicas por separado a lo lar-
go de varias generaciones, conté y anot6 la cantidad de plantas que obte-
nia de cada tipo en cada generacion. El analisis matemdtico de esos resul-
tados le permitié predecir el modo en que una caracteristica se transmite
a lo largo de las generaciones. Debido a que Mendel utiliz6 una enorme
cantidad de plantas y repiti6 sus experiencias muchas veces, pudo obte-
ner resultados confiables. Aunque sus experimentos fueron realizados en
plantas, sus conclusiones se aplican también a la herencia en el resto de
los seres vivos.

La ilustracion que aparece a continuacion muestra como eran, de ma-
nera general, los experimentos que realizaba Mendel para estudiar la he-
rencia de cada caracteristica.

variedad pura
de semillas verdes

variedad pura
de semillas amarillas

plantas de la generacién
progenitora (P)

siembra de semillas de
la primera generacién
filial (F,)

semillas de |a sequnda
generacion filial (F,)

planta F,

El primer paso consiste en una polinizacién cruzada, que se realiza colocando el
polen extraido de la antera de una planta sobre el estigma en la flor de otra planta de
la misma especie. Estas plantas se denominan progenitoras y se simbolizan como P.
Las semillas obtenidas de la fecundacién anterior se siembran y los descendientes
que nacen de ellas integran la primera generacion filial o F ’

El siguiente paso consiste en la autopolinizacion en los integrantes de la primera
generacion. Las semillas que se obtienen de la autofecundacion se siembran y los
descendientes que se obtienen integran la sequnda generacién filial o F >

Autopolinizacién,

germinaciéon de ~-
un granp

de polen estigma

SN
Pared dej
Ovario

granos de polen
de otra plant,

anteras
cortadas

Polinizacién
cruzada.

La flor de la planta de arvejas. £n /g
planta de arveja, los sistemas
reproductores femenino y masculino se
encuentran en la misma flor encerrados
por los pétalos. De esta forma, la planta
puede autopolinizarse, es decir que las
gametas masculinas que se encuentran
en el polen de una flor fecundan los
ovulos en el ovario de la misma flor. Esto
es util para la investigacion ya que evita
un cruzamiento accidental con otra
planta, lo que haria variar los resultados.
Ademds, este tipo de flor permite realizar
de manera deliberada y controlada
cruzas entre plantas diferentes
(polinizacién cruzada artificial). Para
hacerlo, se abren los pétalos de la fior, ¢
retiran los érganos del sistema
reproductor masculino (para evitar lo
autopolinizacién) y se espolvored el
sistema reproductor femenino con polen
de otra fior, perteneciente a una plant?
de la misma especie pero con und
variante diferente de la caracteristica

analizada.
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autopolinizacién
Fy X F,

1

autopolinizacién
F, X F,

9

}
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de las caracteristicas estudiadas por Mendel fue el color de la flor,
presentarse ¢n dos variantes: lila o blanco. Las experiencias rea-

Al cruzar plantas de flores blancas, se
obtenian semillas que daban origen a
nuevas plantas, todas ellas de flores

blancas. Si estos individuos de la generacién
F, se cruzaban entre si, se obtenia una
nueva generacion (F,), también integrada
por plantas con flores blancas. Mendel
comprobé que las plantas de flores blancas
daban siempre origen a nuevas
generaciones con la misma variante para el
color de las flores. A esta forma de
descendencia se la conoce como linea pura.
Es decir que se denomina linea pura a una
familia de individuos que muestra a lo largo
de las generaciones la misma variante de
una caracteristica. Por ejemplo, en una linea
pura blanca, todas las plantas a o largo de
las generaciones tendrdn flores blancas y
nunca flores lilas.

Al experimentar con plantas de flores lilas,
Mendel comprob6 que no siempre ocurria lo
mismo que con las flores blancas. Los
resultados obtenidos al cruzar plantas de
flores lilas podian reunirse en dos casos:
Caso 2A: algunas plantas con flores de color
lila constituian una linea pura lila, esto es,
siempre daban origen, a lo largo de sucesivas
generaciones, a plantas con la misma
variante para esta caracteristica, es decir, con
flores lilas.

Caso 2B: /a cruza entre algunas plantas con
flores de color lila daba origen a una primera
generacion F,, en la cual algunos individuos
eran de flores lilas y otros eran de flores
blancas. Esta forma de descendencia se
denomina linea hibrida.

Por lo tanto, habria dos clases diferentes de
plantas con flores lilas: aquellas que dan
origen a una linea pura y aquellas que dan
origen a una linea hibrida.
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caso 3

pura

pura

autopolinizacion

F, X F

Cuando Mendel cruzaba plantas de
flores lila (de linea pura) con plantas de
flores blancas, siempre obtenia
descendientes (F,) con flores de color Jilq,
es decir, iguales a uno de los
progenitores. Por lo tanto, en la primera
generacion, solo aparecia una de las dos
alternativas (el color lila), mientras que la
otra alternativa (color blanco)
“desaparecia’A la alternativa que se
manifestaba en la primera generacion,
Mendel la llamé dominante.

Cuando Mendel cruzé entre sf plantas de
la primera generacion, la alternativa que
habia “desaparecido” (el color blanco)
reaparecia en algunos individuos de la
sequnda generacion. Por lo tanto, el
color blanco que se manifestaba en la
generacién progenitora (P) no habia
“desaparecido”en los individuos de la
primera generacion, sino que habia
permanecido “oculto”A esta alternativa
Mendel la llamé recesiva.

99

Mendel concluy6 que, a pesar de que los individuos de la primera ge-
neracion manifestaban en sus flores el color lila, eran portadores también
de la otra alternativa (color blanco). Al estar ambas alternativas juntas, so-
lo se manifestaba la dominante, mientras que la recesiva se ocultaba, aun-
que podia transmitirse a los descendientes de la generacion F, y manifes-
tarse en algunos de ellos. '

Mendel realiz6 experiencias similares a la del caso 3 para examinar la
herencia de cada una de las otras caracteristicas. La tabla que figura a con-
tinuacion resume los resultados que Mendel obtuvo al realizar miles de cru-

zas, utilizando miles de ejemplares de plantas:

n

Relacion dominante
recesivo en F

Dominante Recesivo
Forma de semilla ... tisaxRugosa Lisa 5474 1850
Colordesemilla | Amarillo x Verde q Amarillo 6022 2001
Posicién de las flores __Lateral x Apical Lateral 651 207
Colordelasflores | lilaxBlanco |  Lila | 705 224
Forma de la vaina Hinchada xCompnmida Hmchada 882 299
Color de la vaina _"_»_\»_/g(___g_{_{\mrp_q({(‘lg Verde 428 152
Altura Alta x Enana Alta ........... 787 277

A partir de estos resultados, Mendel not6 que en la generacion F, la pro-
porcion de individuos que manifestaban la alternativa dominante en 2relaci(')n
con zl.qL‘lC”()S que manifestaban la alternativa recesiva era de Jal Estole
permitio sacar conclusiones que fueron fundamentales para comprender co-
Mo se transmiten las caracteristicas de los progenitores a sus descendientes
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lusiones de Mende|

“ concluy6 que la “desaparicion” Y “reap
argo de las generaciones sojo puede ex
istica en un individyo estd de

ancion” de una alterna-
plicarse sj se considera
terminada por dos

S factores iguales, ambos dominantes (AA);

factores iguales, ambos recesivos (aa);

factor dominante ¥ uno recesivo (Aa, que es lo mismo que aA).
as combinaciones depende como se manifiesta la caracteristica en
0. [ presencia de un factor dominante es suficiente para que se
1 alternativa dominante. En cambio, la alternativa recesiva solo

i ambos factores del par son recesivos.

Uj0 que ambos factores son independientes, es decir, que

Por eso, aunque en algunos casos el factor recesivo no se

permanece en el individuo y puede transmitirse a la siguiente

oS y espermatozoides). Durante la formacion de las game-
S del par se separan. Por lo tanto, cada gameta contiene un
par. Cuando se unen las gametas en la fecundacion. se com-
decir que Mendel descubri6 que cada individuo tiene, pa-
stica, un factor heredado del padre y otro de la madre.

 Mendel fue publicado en 1865, pero fue ignorado durante 35
S anos, se realizaron grandes avances en el campo de la mi-
cubrieron los cromosomas y sus movimientos durante la mi-
sis . Se descubri6 que cada especie tiene un nimero caracteris-
somas, y que todas las células de un organismo tienen la mis-
‘de cromosomas, salvo las células sexuales, que tienen la mitad.
comienzos del siglo XX, después de la muerte de Mendel, ocu-
1884, algunos cientificos redescubrieron sus experimentos y se fhe-
" duenta de su importancia. Uno de ellos fue el cientifico norteamerica-
N0 Walter Sutton, que en 1902 estudiaba la espermatogénesis. Sutton des-
<ubri6 que durante este proceso de meiosis los cromosomas se hallaban d.e
 © Pares, que o cromosomas integrantes del par tenian un aspecto pareci-
O,y que se Separaban durante la primera fase de la meiosis. Por lo tanto,
E 8ametas recibian un cromosoma de cada par. Al formarse la cigota, los

Pares se féUnian nuevamente, con un cromosoma aportado por el padre y

oo por | madre.

se Hon se asombro ante estos descubrimientos‘y*a que los cr(()jmosor.nac‘s)
b q Portaban Como los factores de Mendel. A partir de esto, se determin
% genes se hallan en los cromosomas.

frs ?

" gametas

fecundacién
pmera

R —

Este esquema representa Ia herencia de
un unico par de factores, de una
generacion a la siguiente. Sin embargo,
cada célula contiene miles de pares,
cada uno de los cuales determina una
Caracteristica particular del organismeo.
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Genes, alelos y cromosomas

lusiones a las que llego Mendel son vali-
res vivos. Actualmente, el par de
1a caracteristica se conoce

TOOOS :.w\ SO
determina ur
gen, v cada factor del gen se deno-

ue los alelos son las alternativas

res que
nbre de
Es decir qg
nara una caracteristica particular. En cada

i
gen

de los alelos proviene del padre y el otro de

Ia madre

Los genes se encuentran en los cromosomas for-
mando parte de la molécula de ADN. Cada gen es un
fragmento de la molécula de ADN, por lo tanto, esta

formado por nucledtidos (Adenina, Timina, Citosina y
Guanina)

Cada gen tiene una secuencia particular, es decir
que esti formado por una determinada cantidad de nu-
cle6tidos ubicados en un orden particular. Dependien-
do de la secuencia de nucledtidos que lo forma, el gen
serd diferente y determinard una caracteristica particu-
lar. Por lo tanto, los nucledtidos (A, C, G y T) constitu-
ven el codigo en que estin “escritas” las instrucciones
en los genes.

A pesar de que en todos los seres vivos los genes
estin formados a partir de los mismos cuatro tipos de
nucledtidos, la diferencia en la cantidad de genes y en

LXE I
Il ) -
) ,
wrim il
Li |

sus secuencias determina la enorme di"emdad
vivos existentes en la Tierra, '

Cada especie tiene una cantidad parti
mosomas en sus células. La especie humang o
cromosomas en sus c€lulas somaticas (es dans.
las células del organismo con excepcion de )-, 4
les) y 23 cromosomas en las células sexyafec
cromosomas que se hallan en las células so 4
mis precisamente, 23 pares. Cada par estg jnraa
por un cromosoma de origen paterno y el ot o
gen materno, que llegaron a través del es. :
y del 6vulo, A los cromosomas del par se Jog- ‘
na homologos. .

Los cromosomas homélogos llevan informacigp ny
ra las mismas caracteristicas. Cada cromosoma e q -~
tiene un alelo del gen. Es decir que los alelos de “ngen
estan ubicados en cromosomas homélogos, en Ia mys.
ma posicion.

En la fecundacion, cada progenitor aporta un cro.
mosoma de cada par de homologos y, por lo tanto, yp
alelo de cada gen.

Durante la meiosis, los cromosomas homoélogos se
separan. Cada gameta contiene un cromosoma del par
de homologos. En consecuencia, se separan los alelos
que constituyen cada gen. Cada gameta transporta un
alelo de cada gen.

Relacién entre cromosomas, genes,
alelos y nucleétidos. Esta ilustracion
representa un par de cromosomas
homélogos en los cuales se muestran
dos genes. Cada gen estd formado por
dos alelos. Cada alelo es una secuencia
de nucleétidos ubicada sobre un

I cromosoma del par de homdlogos. Lo5
alelos ocupan las mismas posiciones €1
los cromosomas homélogos y
determinan la misma caracteristica- HoY
by probablemente cientos de genes por
c;‘%r'n“%sioogm:: cromosoma.
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:yfenotipo

inacion de alelos de un determinado gen
lic6 anteriormente, existen tres posi-
inaciones de alelos. Por lo tanto, para cada
ca, hay tres posibles genotipos, que se deno-

srocigota (Aa).
: palabras@i un gen estd integrado por dos
ominantes, se dice que el individuo es homoci-
inante para la caracteristica que ese gen deter-
los dos alelos son recesivos, el genotipo es ho-
Joota recesivo para esa caracteristica. Cuando el gen
integrado por un alelo dominante y uno recesivo,
ice que el individuo es heterocigota para esa carac-
(eristica en particular.
 (ada individuo tiene en sus cromosomas miles de
genes que determinan todas las caracteristicas de su or-
o. Es importante tener en cuenta que un mismo
individuo puede ser homocigota dominante para algu-
nas caracteristicas, heterocigota para otras, y homocigo-
{a recesivo para otras. A la caracteristica que se mani-
fiesta en el individuo se la denomina fenotipo. Por lo
wanto, el fenotipo depende del genotipo. |

Si se retoma el ejemplo del color d&1as flores en la
planta de arvejas y se designan con las letras B'y b los
alelos que la determinan, se puede decir que:

e una planta homocigota dominante para el color
de flores (genotipo BB) manifiesta el fenotipo lila (do-
minante);

* una planta heterocigota para el color de flores
(genotipo Bb) manifiesta el fenotipo lila (dominante);

* una planta homocigota recesiva para el color de
flores (genotipo bb) manifiesta el fenotipo blanco (re-
Ccesivo). -

Como se puede apreciar, los genotipos BB y Bb ex-
Presan el mismo fenotipo. Por lo tanto, a partir del fe-
notipo dominante, no es posible distinguir si el genoti-
PO es homocigota dominante o heterocigota, ya que es
Suficiente que haya un alelo dominante para que €sa ca-
?Cleﬁstica se manifieste. Sin embargo, se sabe que un
Cei;(())t[;;p:): recesivo resulta siempre de un ge.notipo homo-

nifiesty EFTSIVO (bb), ya que el alelq recesivo no fe ma-

N hi~e| l?ne al la.c!o un alelg dominante que _lo tapa’.
e una C’; se de‘ﬁn‘lo el fenoupq como la mamfiestaaon
Qe Iy g mClefl.ﬁthﬂ, esto no implica necesariamente
A mc‘l’ensnca se pueda ver. Un fenotipo como el

PO sanguineo no se puede ver, pero se puede cono-
Cer g través de e ) Lo ¥ ;
una medicion o anilisis particular.

i
it I i
i

I 13 B% 3% 8% 22 4%
6 & 4 $4 1% &8
2g 8% as b4 ‘ by

e ae 21 22 x ¥

Cariotipo humano masculino.

2% BK ¥x an 48
K ¥n B& A8 &8 XX /R
AR A A e s an
¥ A e - & o “'

Cariotipo humano femenino.

Cromosomas de las células de dos individuos, uno de sexo
femenino y otro masculino. Los cromosomas se extraen de las
células del individuo, se fotografian, se recortan de la fotografia
y se ordenan segun su tamano. De esta forma, se puede
conocer el cariotipo, que es la cantidad y los tipos de
cromosomas que hay en la célula.

gametas

Separacién de dos pares de cromosomas homélogos y
de dos alelos en la meiosis.
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Herencia del grupo sanguineo

En el ejemplo anterior se present una caracteristica que esta determi-
nada por un tnico gen, que presenta dos alelos. Pero no todas las carac-
teristicas estin determinadas de esta manera. Hay casos mds complejos de
herencia, en los cuales una caracteristica estd determinada por la combi-
nacion de varios genes, que pueden determinar alternativas fenotipicas va-
riadas.

También hay genes que presentan més de dos alelos, una situacion que
se conoce con el nombre de alelos miiltiples. Esto significa que en la po-
blacién es posible encontrar diferentes alelos para este gen, aunque en ca-
da individuo (con nimero diploide de cromosomas) solo puedan existir
dos de ellos.

Un ejemplo de caracteristica determinada por miltiples alelos es el gru-
po sanguineo. Existen cuatro grupos sanguineos: A, B, AB, 0, que estan de-
terminados por un gen que presenta en la poblacion tres alelos: 1A, 1B, i.
Las diferentes combinaciones de estos alelos en pares determinan los cua-
tro fenotipos sanguineos.

£l alelo 1A determina la alternativa “grupo A”, mientras que el alelo It
determina la alternativa “grupo B”. Los alelos I* e IP son dominantes sobre
el alelo i (recesivo), que, al estar en estado homocigota (ii), determina el
grupo 0.

Ademis de estar determinada por multiples alelos, la herencia de gru-
po sanguineo presenta otra particularidad, que se denomina codominan-
cia. Esto quiere decir que hay dos alelos que, al estar juntos, dominan por
igual y ambos se manifiestan. Esto es lo que sucede con los alelos I* e TP,
Cuando se encuentran juntos, no hay uno que domine sobre el otro, sino
que ambos se manifiestan y el fenotipo resultante es AB.

Al igual que en los casos analizados previamente, se puede determinar
cudl es la probabilidad de que los descendientes tengan determinado gru-
po sanguineo a partir de conocer el fenotipd de los padres. Por ejemplo,
si una mujer de grupo sanguineo AB tiene un hijo con un hombre de gru-
po sanguineo 0, existe un 50 % de probabilidades de que sus hijos tengan
grupo A, e iguales probabilidades de que su grupo sanguineo sea B, como
se muestra en el cuadro de Punnet.

Determinacion del sexo

En el cariotipo humano, es posible notar que existen 22 pares de cro-
mosomas, denominados autosomas, que son similares en hombres y en
mujeres. Pero hay un par que es diferente en ambos sexos y que esta for-
mado por los cromosomas sexuales, denominados X e Y.

Este par de cromosomas porta muchos genes, algunos de los cuales
determinan las caracteristicas que definen cada sexo. Las mujeres tienen
dos cromosomas X, que son similares en forma y tamafno. Los hombres
sin embargo, tienen un cromosoma X y uno Y, que son diferentes en SL;
aspecto. Por lo tanto, el sexo femenino estd determinado por la presen-
cia del par XX y el sexo masculino por el par XY. Como se muestra en
el cuadro, existen tebricamente las mismas probabilidades de que nazca
En varon o una nena. Es decir que la proporcion de ambos sexos seria
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XX o XY. En la meiosis, las mujeres
originan un tnico tipo de évulos, qué
contienen un cromosoma X (ademds de
otros 22 cromosomas autosomas). Los
hombres originan dos tipos de
espermatozoides, aquellos que
transportan el cromosoma Xy los que
tienen el cromosoma Y. El sexo del nuevo
individuo dependerd de cudl de estas
gametas participe en la fecundacion.
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La relacion entre gen'y caracteristica

Hasta ahora, se explico que los genes estan integrados por alelos, frag-
mentos de ADN, que contienen la informacion que determina las caracte-
icas de un individuo. Por lo tanto, el ADN seria el “libro de recetas” en
el que s€ encuentra la informacién necesaria para formar un individuo
completo. Cada gen es una “receta” de ese libro, a partir de la cual la cé-
jula elabora un producto que determina una caracteristica en particular. Los
pucledtidos serian las “letras” con las que se “escribe” la informacion gené-
ica. Segan como estan ordenadas esas “letras”, la informacion de la “rece-
" serd diferente y también lo serd el producto que fabrique la célula y la
caracteristica que resulte de €l. Es decir que la célula “lee” la informacion
wescrita” en un codigo de nucledtidos (codigo genético) y la “traduce” en
otros productos celulares.

Estos productos que las células fabrican son proteinas. Es decir que la
jnforhmci(‘m genética se “traduce” a proteinas. Las proteinas, a su vez, pue-
den determinar la fabricacion de otros componentes celulares (otras sustan-
cias) que manifiestan un fenotipo particular. El siguiente esquema muestra
la relacibn entre un gen y una caracteristica:

Fien T~ B Componente particular RS )
=7 4

En los ratones, por ejemplo, hay un gen que determina el color del
pelaje, que puede presentar el fenotipo negro (dominante) o el fenotipo
blanco (recesivo). A partir de la informacion escrita en ese gen, la célu-
la fabrica una enzima particular que es responsable de la produccion de
un pigmento, denominado melanina, que le da al pelaje el color negro.
Como se estudié previamente, las enzimas son proteinas especificas que
aceleran reacciones quimicas. En este caso, la enzima acelera la reaccion
de fabricacion de melanina. Esto se puede representar de la siguiente

forma:

O - EG» — GIIIED — GIIT

El alelo dominante (N) determina la aparicion del color negro y el re-
¢esivo (n) determina la manifestacién del color blanco. Por lo tanto, la in-
ff)rm;mon para la fabricacion de la enzima se halla en el alelo dominante.
El alelo recesivo no tiene la informacion genética necesaria para fabricar
3:‘{; ‘C-Il]i"m' Por lo [flnto, el color bl.anco de 195 ratones (genotipo nn) se

¢ que en sus células no se fabrica melanina.

@ G - eI - GIXT
m T . e Nohaymelanina Eemmmmdll Pelaje blanco

Un rass
Aning -Jmk.m vhe[er ocigota (Nn) tendrd fenotipo negro ya que fabricard me-
blay. . PAMr de la informacién contenida en el alelo dominante. El color

1C0 ng § .
Pign °¢ manifestard ya que predominari el color negro que aporta el
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Herencia poligénica. La mayoria de los
individuos se encuentran en valores de
estatura medios, mientras que la minoria
se encuentra en los extremos.
Algunos caracteres, como la estatura, el
peso y el color de la piel en el ser
humano, estdn determinados por el
efecto acumulativo de muchos genes. En
estos casos, los fenotipos no son
claramente diferenciados, sino que se
manifiesta una variacion gradual. En
una poblacion se puede encontrar una
gama de estaturas. Si estos valores se
grafican, se obtiene una curva en forma
de campana que representa la
distribucién normal de la estatura en €sa

poblacion particular.
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Las mutaciones: cambios en el ADN

Los trabajos de Mendel permitieron dar explicacion a otro hecho que
resu.ltaba conocido para agricultores y ganaderos, asi como para los in-
vestlgador’es que€ se preocupan por el fenémeno de la evoluci(’)nf_cada
tanto surgia en una generacion de individuos alguno que manifestaba una
caracteristica nueva, notablemente diferente a la de los demas integrantes |
de la especie. Esta nueva variedad se transmitia a las siguientes genera-
ciones. En el ano 1900, el botinico holandés Hugo de Vries denomind
mutacion (de la palabra latina que significa “cambio”) a este fenémeno.

A partir de los conocimientos adquiridos en el area de la genética y
en la estructura del ADN, el término mutacion, que de Vries utilizo para
denominar un cambio fenotipico, adquirié6 un nuevo significado. Actual-
mente, se denomina mutacion a un cambio casual en la secuencia de nu-
cleotidos de un gen.

Algunas mutaciones son producto de la exposicion del individuo a de-
terminadas sustancias quimicas nocivas o a radiaciones peligrosas. Un
cambio en la secuencia de nucledtidos puede llevar a un cambio en la
caracteristica para la cual ese gen codifica. Es importante tener en cuen-
ta que no todas las mutaciones se manifiestan en el fenotipo, y que no

todos los cambios que acarrea una mutacion son negativos.
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