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TEMA 5: GENETICAY HERENCIA

1. MENDELY EL ORIGEN DE LA GENETICA

La genética estudia la transmisién de las caracteristicas bioldgicas (caracteres hereditarios por transmitirse)
de unos organismos a otros.

La genética se convirtié en una disciplina cientifica con los estudios
de Gregor Mendel (1866) que realizé una serie de experimentos de
cruzamiento de lineas puras (los descendientes son siempre iguales para los
caracteres estudiados) de guisante (Pisum sativum) que le condujeron a
plantear tres principios conocidos actualmente como leyes de Mendel. Sus
trabajos pasaron desapercibidos y se recuperaron cuando en 1900 otros tres
investigadores descubrieron de forma independiente las mismas leyes (De
Vries, Correns y Tschermak). La genética derivada de tales estudios, basada
en las leyes de la probabilidad y la estadistica, sin conocimiento de las bases
moleculares de la herencia, se denomina genética clésica o mendeliana.
Mendel empled siete caracteres del guisante para plantear sus principios y
tuvo la fortuna (quizd excluyd otros caracteres) de escoger caracteres
situados en cromosomas distintos, porque de otro modo su tercera ley no

habria resultado correcta.
Conceptos relacionados con la genética mendeliana:

-Gen: cadauno de los factores hereditarios que se puede estudiar (ejemplo: color de la semilla de guisante).
El nombre lo propuso Johanssen.

-Gen dalelo o alelomorfo: cada una de las variantes que se puede presentar para un mismo carécter
(ejemplo: semilla verde o semilla amarilla).

-Homocigoto: individuo que presenta dos alelos iguales para un carécter.
-Heterocigoto: individuo que presenta dos alelos distintos para un cardcter.

-Hibrido: individuo mezcla de dos lineas puras. A veces se identifica con heterocigoto, pudiendo hablarse
de individuos monohibridos, dihibridos (o diheterocigotos) para uno o dos caracteres respectivamente.

-Alelo dominante: aquel que se manifiesta dentro de un heterocigoto imponiéndose a su pareja.
-Alelo recesivo: aquel que queda oculto en presencia del dominante.

-Locus (plural loci): lugar fisico (del cromosoma) que ocupa un gen concreto.

-Genotipo (G): conjunto de genes que posee un individuo.

-Fenotipo (F): conjunto de caracteres que manifiesta un individuo. Depende de su genotipo y el efecto del
ambiente (A). F=G+A.
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Las tres leyes son las siguientes:

12) Ley de uniformidad de los hibridos de la primera generacién filial (F1): al cruzar dos lineas puras
distintas para un cardcter todos los descendientes son idénticos (en el caso de Mendel todos iguales a uno de los
parentales llamado desde entonces dominante, siendo el que queda oculto el recesivo).

22) Ley de segregacion de los caracteres en la segunda generacién filial (F2): al cruzar los hibridos de
la F1, en la segunda generacidn filial (nietos) reaparece el cardcter oculto.

32) Ley de herencia o segregacién independiente de los caracteres: al considerar los caracteres por
parejas, se comprueba que la fransmisién de uno de ellos no afecta a las proporciones de la descendencia del otro.
La transmisién de los alelos de cada cardcter se produce al azar sin interferencia mutua.
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LEY DE LA
TRANSMISION
INDEPENDIENTE
Normalmente las frecuencias génicas se indican por medio de fracciones o bien separadas por dos puntos.

En la 22 ley 3/4 dominante y 1/4 recesivo (3:1) y en la 32 9/16 doble dominante, 3/16 dominante-recesivo, 3/16
recesivo-dominante, doble recesivo 1/16 (9:3:3:1).

LEY DE LA LEY DE LA
UNIFORMIDAD SEGREGACION

El cdleulo de las proporciones se puede realizar a partir de las frecuencias gaméticas con un cuadro de
Punnet aunque también se puede efectuar por medios probabilisticos usando las propiedades de los genes
mendelianos. Por ejemplo, multiplicando las proporciones de la 22 ley se obtienen las de la 32: (3A:1a) x (3B:1b) =
(9AB: 3Ab: 3aB: Tab) (siendo A, B los fenotipos dominantes y a, b los recesivos para dos caracteres).

Las proporciones de individuos en un cruzamiento pueden compararse con las esperadas segun las leyes
para determinar qué individuos se han mezclado y cudl es la descendencia.
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1.1. HERENCIA INTERMEDIAY CODOMINANCIA

En algunos caracteres mendelianos no existe cardcter dominante sino que ambos alelos del caracter se
expresan. Si el fenotipo es una mezcla intermedia de los dos alelos se habla de herencia intermedia. Si el fenotipo
es suma de los dos es codominancia. En ambos casos se alteran las proporciones las leyes de Mendel, de modo que,
en la primera se cumple la uniformidad pero la F1 es distinta a los padres, en la segunda las proporciones son 1:2:1y
en la tercera 1:2:1:2:4:2:1:2:1.

HERENCIA INTERMEDIA Y PRIMERA LEY DE MENDEL
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1.2. MENDELISMO COMPLEJO

Las leyes de Mendel no siempre se cumplen y, en ocasiones, sus proporciones y resultados se ven alterados
por diferentes circunstancias. Algunas variaciones de las leyes de Mendel son:

-Alelismo miultiple: para muchos caracteres existen diversos alelos y no solo una pareja (ej.: grupos
sanguineos segun el sistema ABO)

-Pleyotropia: muchos genes influyen sobre varios caracteres a la vez (si un gen afecta a una ruta
metabdlica, todos los caracteres que dependan de esa ruta y los genes que los controlen quedardan influidos por el
primero).

-Herencia poligénica: muchos caracteres estén controlados por varios genes y no solo por uno, de tal modo
que, para determinar genotipos y fenotipos hay que recurrir a la llamada herencia poligénica y, en los casos més
comunes, en que hay muchos genes que influyen con efecto pequefio y modificados por el ambiente, se emplea la
llamada genética cuantitativa que emplea la estadistica y no las leyes de Mendel para obtener resultados (ej.: la
altura de las personas estd controlada por muchos genes con pequefio efecto sumativo).

-Interaccién génica o epistasia: en ocasiones, un gen puede influir sobre el efecto de otro respecto de
un cardcter, lo que da lugar a alteraciones en las proporciones de las leyes (ej: si un gen provoca ausencia de flores
en una planta, el gen para el color de la flor no puede expresarse).

-Letalidad: si un alelo causa la muerte de su portador, ello afecta las proporciones génicas (ej: en el
enanismo llamado acondroplasia los heterocigotos parecen enanismo y los homocigotos no llegan a nacer, luego el
cruce de la segunda ley da una proporcién 2:1 en vez de 1:3:1).
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2. LATEORIA CROMOSOMICA DE LA HERENCIA

En 1902 Sutton y Boveri propusieron que los cromosomas son los portadores de los factores hereditarios y

que la separacién de los cromosomas en la meiosis justificaba los resultados de las leyes de Mendel.

En 1910 Morgan comprobd experimentalmente en experimentos con la mosca de la fruta (Drosophila
melanogaster) que los cromosomas son la base fisica de la herencia. Propuso con sus datos la teoria cromosémica
de la herencia cuyos puntos principales son:

-Los genes son particulas materiales que se encuentran colocados linealmente en los cromosomas (el
lugar que ocupan es el locus, plural loci).

-Los genes que se encuentran sobre un mismo cromosoma tienden a transmitirse juntos y se llaman
ligados. Para ellos, no se cumplen las leyes de Mendel, particularmente la tercera, y sus proporciones se ven tanto
mas alteradas cuanto més cercanos los loci en el cromosoma. Los 7 caracteres mendelianos las cumplian porque
estaban todos en cromosomas distintos (de hecho en guisantes hay 14 cromosomas en 7 parejas, tantas como genes
usé Mendel).

-Los genes de un mismo cromosoma pueden heredarse separados gracias al sobrecruzamiento meiético
en el que se intercambia material entre cromosomas homdlogos. Si los genes estén muy separados el
sobrecruzamiento permite que se hereden de forma independiente como si no estuvieran ligados.

Usando la tendencia a transmitirse juntos los caracteres ligados, Sturtevant fue capaz de elaborar mapas
genéticos de los cromosomas de la mosca basados en la frecuencia de recombinacién meidtica (la distancia se
media en unidades llamadas morgan y centimorgan).

3. GENETICA HUMANA

Algunos caracteres humanos se transmiten por herencia mendeliana al estar controlados por un solo gen.
Son ejemplos el pelo liso o rizado, el color del pelo y los ojos, la forma del nacimiento del pelo (recto o en pico de
viuda), I6bulo de la oreja (unido o separado), etc.

Muchas caracteristicas obedecen a herencia poligénica o cuantitativa y también es muy frecuente el
alelismo multiple.

3.1. SEXO Y HERENCIA

En el ser humano y en otras muchas especies el sexo esta determinado genéticamente por la existencia
de cromosomas sexuales (también llamados heterocromosomas o gonosomas), distintos en tamafio y nimero de
genes. En la especie humana y mamiferos son los eromosomas X (mayor) e Y (muy pequefio) y un segmento muy
pequefio comun (segmento apareante, el resto es diferencial y define caracteristicas masculinas o femeninas, siendo
grande en el X y con muy pocos genes en el Y). Las mujeres (sexo homogamético) portan dos cromosomas X: XX.
Los hombres (heterogamético) uno de cada: XY. En otros organismos (como las aves) existe determinacién
cromosdmica distinta, con cromosomas Z y W (machos ZZ y hembras ZW).

Al formarse los gametos todos los dvulos portan un cromosoma X, mientras que la mitad de espermatozoides
llevan X y la otra mitad Y, siendo el espermatozoide el que determina el sexo de la descendencia.

Algunos caracteres vienen determinados por genes de los cromosomas sexuales. A esta situacién se le llama
de herencia ligada al sexo. Los caracteres recesivos ligados al cromosoma X suelen manifestarse en hombres (se
dice que son hemicigdticos pues solo pueden tener una copia) y son transmitidos por las mujeres (las heterocigotas
son portadoras).

www.tipsacademy.es



GENETICA Y HERENCIA E\ips
cademy

3.2. TRASTORNOS DE ORIGEN GENETICO

Hay que diferenciar las anomalia debidas a variaciones en genes concretos (anomalias génicas o puntuales)

de las que afectan a la forma o tamafio de algin cromosoma (anomalias cromosdmicas) y las que afectan al nimero
total de cromosomas (anomalias gendmicas o numéricas). En ciertos organismos (no en el hombre) incluso puede
haber anomalias que afectan al nimero de juegos cromosémicos totales (la ploidia, como sucede con los poliploides
vegetales).

a) Alteraciones génicas:

Pueden afectar a genes de los autosomas o de los heterocromosomas (genes ligados al sexo). En el
primer caso afectan por igual a hombres y mujeres. Pertenecerian a este grupo rasgos como el albinismo (falta de
pigmentacidn, de cardcter recesivo), la fenilcetonuria (fallo en el procesamiento del aminodcido fenilalanina que
puede provocar retraso mental) o la acondroplasia ya mencionada.

En el caso de los heterocromosomas se habla de herencia ligada al sexo. Si el alelo defectuoso es
recesivo y ligado al cromosoma X la anomalia se manifiesta ante todo en varones mientras que solo las mujeres
homocigotas padecen la alteracidn. Es el caso de rasgos como el daltonismo (ceguera a los colores) o la hemofilia
(fallo en coagulacién sanguinea). Si el rasgo estd en el segmento diferencial del cromosoma Y solo lo padecen los
varones y se hereda a todos los hijos varones (son ejemplos la hipertricosis auricular o la ictiosis). Algunos caracteres
estén influidos por el sexo de modo que, aunque el genotipo sea igual en varones y mujeres, la expresién del gen
puede variar en unos y ofras (por ejemplo, en un tipo de calvicie el caracter es dominante en varones y recesivo en
mujeres: homocigotos y heterocigotos son calvos y solo las mujeres homocigotas padecen alopecia).

b) Alteraciones cromosémicas:

En ellas el nimero de cromosomas es el correcto pero el contenido o distribucién de los genes no son
normales. Se incluyen duplicaciones (se repiten trozos de cromosoma), deleciones (pérdida de trozos),
inversiones (fragmentos invertidos dentro del cromosoma que alteran la meiosis), traslocaciones (cuando un trozo
de cromosoma pasa a otro). Se incluyen sindromes como el de maullido de gato (por delecién del cromosoma 5), el
X fragil (por repeticiones multiples de fragmentos).

c) Alteraciones numéricas:

La existencia de méas o menos cromosomas de lo normal provoca graves trastornos. En la especie humana
son pocos los cromosomas en que puede sobrevivirse con alteraciones (es mds comin en cromosomas pequefios o
con poca informacién). Se producen por fallos en el reparto cromosémico durante la formacién de gametos. El
efecto es distinto si la anomalia es autosémica o heterocromosémica. Los errores mds comunes son la falta de un
cromosoma (monosomia) o la existencia de un cromosoma de mds (trisomia) para una pareja de homdlogos
(tetrasomia o nimero superior son alin mds raros y la nulisomia o falta de una pareja completa no puede darse).

-Anomalias autosémicas: incluyen diversos sindromes con afectacién fisica y mental como trisomia del
cromosoma 13 (sindrome de Patau), trisomia del 18 (sindrome de Edwards) o la més comin que es la trisomia del
cromosoma 21 (sindrome de Down o mongolismo). En general la edad de los padres (sobre todo la madre) incrementa
el riesgo de fallos en el reparto (disyuncidn) de los cromosomas y desarrollo del sindrome.

-Anomalias heterocromosémicas: como el exceso de cromosomas X suele dar lugar a inactivacién de los
mismos (solo uno actia incluso en mujeres y el otro queda condensado en forma de corpusculo de Barr) y el Y es
muy pequefio, la folerancia a anomalias gonosémicas es mayor. Las mds comunes son: monosomia del cromosoma
X (sindrome de Turner que suele dar lugar a mujeres algo menos desarrolladas, con genitales infantiles, a veces con
leve déficit mental y normalmente estériles) y trisomias como triple X (que suelen ser mujeres normales, a veces de
mayor tamafio), XXY (sindrome de Klinefelter, que son varones con algunos rasgos femeninos como caderas
marcadas, senos desarrollados, a veces con leve deficiencia o esterilidad y genitales poco desarrollados) y duplo Y
(XYY, que se pensaba que se asociaba a cardcter violento aunque suelen ser hombres normales que tienden a
mostrar mayor tamafio corporal).
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3.3. ARBOLES GENEALOGICOS

En humanos, para seguir la transmisién familiar de caracteres hereditarios, es comin la elaboracién de

arboles genealdgicos (o pedigris de animales) en los que se representan las distintas generaciones (ndmeros
romanos) y, dentro de ellas, los individuos (varones como cuadrados y mujeres con circulos) en los que se indica si
manifiestan o no el rasgo de interés (o si son portadores, en caso de saberse) asi como los cruces entre individuos y
el parentesco.
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4. PREVENCION Y DIAGNOSTICO DE TRASTORNOS GENETICOS

Se conocen ya mds de 7000 trastornos genéticos humanos que afectan a un 10 % de los recién nacidos vy,
en muchas ocasiones, pueden condicionar su salud. Por ello se hace necesario conocer los trastornos y poder prevenir
su futura aparicién. La correccién de los mismos (dependiente de técnicas bioquimicas o genéticas) hoy por hoy
suele ser muy limitada. Se pueden distinguir dos tipos de prevencidn:

*Primaria: previa a la fecundacidn y basada en el consejo genético, es decir, la informacién acerca del
riesgo para un individuo o pareja de transmitir alguna anomalia a sus futuros descendientes baséndose en los
antecedentes familiares (&rboles genealdgicos) y los datos personales. Se indica, por tanto, para parejas en cuyas
familias se conocen casos de enfermedades hereditarias.

*Secundaria: es la que se realiza tras la fecundacidn y en ella se pretende identificar los posibles trastornos
en el feto o tras nacer el bebé. En el diagndstico prenatal se toman muestras del feto o de la madre (que den
informacién sobre el estado y caracteristicas fetales). En ocasiones (fecundacién in vitro) se puede analizar el
embrién antes de implantarlo en el dtero (diagndstico genético preimplantacional). En el postnatal se toma muestras
del recién nacido (prueba del talén) y se comprueba toda una bateria de trastornos frecuentes y peligrosos cuyo
conocimiento permite, en algunos casos, aplicar una terapia que mejore la calidad de vida. Hoy en dia se empiezan
a manejar las técnicas que permiten realizar una terapia génica (curar afecciones corrigiendo los genes), si bien ni
las técnicas ni la legislacién se han desarrollado adn del todo.

4.1. TECNICAS DE DIAGNOSTICO PRENATAL

Permiten comprobar el buen estado del feto y diagnosticar factores de riesgo suyos o de la madre a tener
en cuenta durante el resto del embarazo. Las hay no invasivas e invasivas. Dentro de las primeras se incluyen pruebas
analiticas (test de ADN fetal en sangre materna), ecografias (formacidn de imégenes ultrasdnicas), estudio de la
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historia clinica de la madre. Las invasivas solo se realizan si hay sospechas de anomalias puesto que siempre hay
riesgo de pérdida del feto. Se trata de la amniocentesis (la mds usada y conocida basada en recogida de liquido
amnidtico con una aguja para analizar, tras cultivo, las células fetales), puncién del cordén umbilical (cordocentesis

para analizar la sangre y se suele realizar si hay sospecha tardia de anomalia) o biopsia a vellosidades coriales (se
extraen con aguja células fetales y suele hacerse de forma mdas temprana).
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