GENETICA : Conceptos basicos, definiciones y leyes
de Mendel

Antecedenies
Hipacrates (460 a.C. al 377 a )
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7. Alelo (se representa con una letra)

Som ks salternativase o varlactones de un gen

determinado {caricter), E): o gen que controla o

caricter del calor de la semilla de la arveja puede

ser alelo ded color verde o aledo del color amandla.

Pueden ser:

a) Aldo dominamte (gen dominame - se expresa
en homacigasts v heterocigasis).

Es muy expresiva, se representa con letras mayus.
culas A, B, C D, etc. By Semilla amarilla.

b} Alelo recesivo (gen recesivo - se expresa ¢n
homocigasis).
Es poco o nada expresivo, se representa con
letras muindsculas, a, b, ¢, d etc B Semulla
verde.

10. Fenotipo:
Es la expeesion del gemotipo:
4)  Externas: Son facimente observables camo ¢l
calor de ojas, la estatura etc.
by Intermas: Como el grupo sunguineo etc.
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Gregorio Mendel «El padre de La genéticas
(1822 - 1584)

johann Mendel, mackh
en Austria, al ingresar
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sdopta el nombre de !
Gregorio. Mendd  ex-
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grandes cantidades de descedientes en corto tiempo.

Alelomorfos o alelos Liego de odbos anos de expertmentaciin en 1865
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Hugo de Vries (Holanda), Karl Coevens (Alemania) y
Genotipo Erick Von Tichermak (Autria) Hegando a las mismas
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Trabajando en clase

i )
Leyes de Mendel

Primera ley “Ley de la segregacion o monshibridisme” (disyuncion)
Es um croce monohdhrido porque solo participa un carkcter. durante |a formacion de los gametos en la
mevedecis bos penes alelns se separan o segregan de manera que Jos gametos solo levan a uno de los alelos

La ey soatiene “Al crozar dos lineas puras que poseen variacion de un mismo cardcier en la primera
generachin bodos bos descendientes adguieren el cardcter domimante y al cruzar los hibridos filial 1

(F1] entre si, e cardcter dominante se presentara en relacion de 3 a 1 con respecto al canicier recesive’
Ejemnplo: Trabajersos com el codor de la arveja (amarillo dominante sobre el verde|
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Segunda ley “Ley de la segregacion independiente o herencia dihibrida" [distribucion de

ka libre combinacion de factores hereditarios) Participen simaltineamente dos o mks caracteres,
por Lo quoe se be denceing herencia difibrida o podihibridisen.

La ley sostiene: Al cruzar dos individuis que difieren en dos o mis caractenss, estios w2 transeniben como
slestuvieran alslsdos unos de ofres. de manera que en la segunda gemeracidn Jos genes w2 recombinan en
boddies las foemias posibles” Ejeraplo: En las semillas de arvejas 22 sabe que & cobor ansandlo & dominaee
sobee el verde y |a formalisa sobre la orma nageca. Halla o F2 delcneamientod edos plastis honso cigotc,
uma con semilla amarilla lisa v la otra verde rugosa.
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AaBh AABE ¢ aabb

CARY (AR (Cab) {ab )y AR Ab ab ab

ap | AABB | AaBb | AsBB | AaBb

AARD Aahb AaBb Aakb

Aall | aabe | Aams | BB aaBib

Aalib Aahb adBb aabb

& 666

Liszgo se cruxa entre las F :
Aalb X Ashb
# N A
Conmpleta:
1. Genatipoe Fensitd
Dibibrida (AsB) =3 L00% T
Hei mibsas tenas, Lo
ErOCHOMI pard ambas cardcleres Amarillos bsos S
1 Eema Amarillos rogosos Cp—
tipo - Verdes lisos e
e Verdes nggosas § e
. AN ~

Repaonde las sigalentes pregutas:

1. Cheno sellana la planta con la gue trabajo Mendd y cual es su nombee clentdfion?

3. j0uwd es Dihibridismod

& pCheno sellama la prinsera Jey de hMenddd ¥

4. jCoeno sellama la segunda Ley de Mendel?




Los trabajos de Mendel

Se postularon como conclusiones de un laborioso trabajo llevado a cabo con lineas
puras de 33 variedades de la planta del guisante.

Una linea pura es aquella que es homocigoto para todos sus caracteres. ;Y qué
quiere decir eso de que sea homocigoto? Para un mismo gen tenemos dos
posibilidades (alelos). Si estos alelos son iguales en una misma persona o

planta diremos que ese individuo es homocigoto. En caso de presentar dos alelos
diferentes, el individuo sera heterocigoto.

Mendel, para asegurarse de que trabajaba con lineas puras, someti6 a todas sus
variedades de guisante a autofecundacién durante dos afios (dos generaciones
sucesivas).

Las distintas variantes de plantas diferian en las

siguientes caracteristicas (llustracion 1):

Las distintas variantes de plantas diferian en las siguientes caracteristicas (llustracion 1):
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lustracion 1. Caracteristicas estudiadas por Mendel

1. Forma de las semillas: lisas vs rugosas
2. Celor de las semillas: verde vs amarilio
3. Tono de la flor: blanco vs purpura

4, Color de la vaina: verde vs amarillo

5. Forma de la vaina: llenc vs constrenido

6. Lugar de las vainas: axizles vs terminales

Y por qué guisantes? ;Era un fanatico de ellos y los comia a todas horas? Podria
haber sido un buen motivo, pero no fue el caso. Los guisantes son baratos, la
planta ocupa poco espacio, tienen un tiempo generacional relativamente corto,
produce muchos descendientes, presentan variabilidad genética (variedades
diferentes que difieren en diversas caracteristicas) y es una planta que se
autofecunda y en caso de querer hacer cruces es facil de controlar (cortas las
anteras de un parental (P1) y con un pincel recoges el polen del otro parental (P2).
Empezo con cruces sencillos, observaba la descendencia (F1) resultante de dos
parentales que diferian Unicamente en una de las caracteristicas mencionabas
anteriormente.

Una vez que conocia la transmisién de cada caracter por separado (explicado en
“patrones de herencia mendeliana”), empezd a realizar cruces entre parentales
que diferian en dos caracteristicas.

¢,Cuales son los patrones de Herencia Mendeliana?



Los patrones de herencia mendeliana explican como se hereda un caracter y qué
determina el fenotipo que adquieren.

Como veremos en la seccion de “excepciones de las leyes de Mendel”, estos
patrones no son aplicables para todos los locus del genoma.

1. Herencia dominante autosomica (AD)

Este tipo de herencia afecta a los cromosomas autosomales, es decir, a todos
aquellos que no son ni el cromosoma X ni el cromosoma Y. El fenotipo estara
determinado por el alelo dominante. Un alelo dominante es aquel que predomina
ante el resto de alelos tengamos una copia (heterocigoto) o dos (homocigoto
dominante).

Un ejemplo de la herencia AD es la acondroplasia, forma mas frecuente

del enanismo (Figura 1).
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Figura 1. Cruce con un patron de herencia AD. El alelo A (enanismo) domina
sobre el alelo a (no enanismo), por lo que siempre que haya una copia del alelo A, el
individuo presentard un fenotipo enano. Para que el individuo no manifieste la
enfermedad, debera poseer dos copias del alelo recesivo.

2. Herencia recesiva autosomica (AR)

Este tipo de herencia afecta a los cromosomas autosomales. En este caso,
necesitaremos dos copias del alelo asociado a la enfermedad para que el individuo
la manifieste.

Un ejemplo de enfermedad que se rige por este patrdn es la anemia falciforme -
alteracion de los gldbulos rojos (Figura 2).
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Figura 2. Cruce con un patron de herencia AR. El alelo A (eritrocitos normales)
predomina sobre el alelo a (anemia falciforme) lo que significa que para que un
individuo manifieste la enfermedad necesitara tener dos copias del alelo a. En este
ejemplo, ninguno de los descendientes lo manifiesta, sin embargo, todos los
individuos son portadores de la enfermedad y podran transmitirlo a sus
descendientes.

3. Herencia ligada al cromosoma X

Este tipo de herencia es un poco mas compleja. Los alelos se heredan Unicamente a
través del cromosoma X. Las mujeres poseen dos copias del cromosoma X (XX),
mientras que los hombres solo poseen una (XY). Dentro de la herencia ligada al
cromosoma X nos podemos encontrar con la dominante (una Unica copia basta) o
recesivo (necesitamos dos copias del alelo defectuoso).

Para este ultimo tipo de herencia ligada al cromosoma X, encontraremos
diferencias en funcién del género. En el caso de las mujeres, necesitaremos dos
copias del alelo recesivo para que manifiesten la enfermedad.

Sin embargo, para los hombres una Unica copia es suficiente para manifestar la
enfermedad ya que solo poseen un cromosoma Xy no hay otro que “compense”
ese alelo defectuoso). Veamos el ejemplo del daltonismo (herencia recesiva ligada

al cromosoma X, Figura 3).
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Figura 3. Cruce con un patrén de herencia recesiva ligado al cromosoma X. El
daltonismo se transmite con el cromosoma X (X%). Ninguno de los individuos de la
descendencia serd dalténico, pero las dos mujeres sera portadoras de daltonismo y
podran tener descendencia daltonica (25% de probabilidades).

Las 3 Leyes de Mendel

Gracias a toda la informacién que obtuvo de sus experimentos postuld tres
importantes leyes que nos ayudan a entender la genética.

Sin embargo, este reconocimiento lo obtuvo muy posterior a publicar su trabajo en
1858 ya que, a pesar de que realizo copias escritas a mano para todos los
cientificos reconocidos de la zona, nadie supo valorar sus leyes y Mendel, el padre



de la genética, se murid sin saber la gran aportacion que habia hecho a la ciencia
en general y a la genética en particular.
Fue en 1900 cuando se redescubrio su trabajo y se pusieron en valor sus leyes:

1. Primera Ley de Mendel o principio de la uniformidad

Si se cruzan dos lineas puras, los descendientes de la primera generacion seran
iguales entre si tanto a nivel fenotipico (apariencia) como a nivel genotipico (alelos).
Asimismo, todos los descendientes seran iguales en apariencia (fenotipo) a uno de
los progenitores. El fenotipo estara determinado por el alelo dominante.

El alelo dominante se representa en mayuscula y el recesivo en minuscula. Veamos
un ejemplo para el caracter color (A > a; el alelo “A” (amarillo) domina sobre el
alelo “a” (verde)). En la figura 4 podemos ver la explicacion representada de forma
visual.
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Figura 4. Cruce de lineas puras permite postular el principio de la uniformidad.
Al cruzar un parental homocigoto dominante (planta de guisante amarillo) con un
homocigoto recesivo (planta de guisante verde) obtenemos una primera generacion
(F1) homogénea. Todos los descendientes son heterocigotos y presentan el fenotipo
dominante (amarillo). En la linea de los gametos podemos ver los distintos alelos que
presentan los parentales. Al combinarlos obtenemos los genotipos heterocigotos.

2. Segunda ley de Mendel o principio de la segregacion

Defiende que los alelos del mismo locus segregan (se separan) dando lugar dos
clases de gametos en igual proporcion, mitad de los gametos con el alelo
dominante (A) y mitad con alelo recesivo (a).

Esta conclusion la obtuvo al autofecundar la F1 (heterocigotos) procedente del
cruce de dos parentales de lineas puras que difieren en un caracter (Figura 1) y
obtener una segunda generacion de descendientes (F2) de los cuales % de los
fenotipos coinciden con el fenotipo del parental homocigoto dominante (amarillo)
y Y4 lo hace con el fenotipo del parental homocigoto recesivo (verde).

La segregacion de los alelos en la produccion de los gametos asegura variacion
genética en la descendencia. En la figura 5 podemos ver la explicacion representada
de forma visual.
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Figura 5. Cruce entre la primera generacion permite postular el principio de la
segregacion. Al cruzar un parental heterocigoto (planta de guisante amarillo) con
otro heterocigoto (planta de guisante amarillo) obtenemos una sequnda generacion
(F2) heterogénea. % de los descendientes presenta el fenotipo dominante (amarillo) y
Y de los descendientes presentan el fenotipo recesivo (verde). En la linea de los
gametos podemos ver los distintos alelos que presentan los parentales. Al
combinarlos obtenemos 4 de homocigotos dominantes, 2 de heterocigotos y V4 de
homocigotos recesivos.

3. Tercera Ley de Mendel o principio de la combinacion independiente

Esta ley la propuso realizando cruces entre parentales que deferian en dos
caracteres. Mendel concluy6 que diferentes rasgos son heredados
independientemente unos de otros, no existe relacion entre ellos, lo que significa
que el patron de herencia de un rasgo no afectara al patron de herencia de otro
(siempre y cuando los genes no estén ligados).

Para comprobar el principio de la segregacion realizé retrocruzamientos o
cruzamientos de prueba. Esto consiste en cruzar los heterocigotos de la F1 (AaBb)
con el parental recesivo (aabb).

Mediante este cruce se puede comprobar el tipo y la proporcion de gametos que
producen los heterocigotos ya que el fenotipo de los descendientes de este cruce
coincide con los gametos producidos por el heterocigoto de la F1 dado que el
parental recesivo Unicamente produce gametos de tipo recesivo. Visualicemos esta
ley cruzando plantas que difieren en el color (A = amarillo; a = verde) y la forma del
guisante (B = liso; b = rugoso) (Figura 6).
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Figura 6. Cruce lineas puras que difieren en dos caracteres permite postular el
principio de la combinacién independiente. Al cruzar un parental homocigoto
dominante (planta de guisante amarillo liso) con un homocigoto recesivo (planta de
guisante verde rugoso) obtenemos una primera generacién (F1) homogénea. Todos



los descendientes son heterocigotos y presentan el fenotipo dominante (amarillo liso).
En la linea de los gametos podemos ver los distintos alelos que presentan los
parentales. Al combinarlos obtenemos los genotipos heterocigotos.



