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Interpretacion del experimento

Los resultados de los experimentos de la segunda
ley refuerzan el concepto de que los genes son
independientes entre si, que no se mezclan ni
desaparecen generacion tras generacion. Para esta
interpretacion, fue providencial la elecciéon de los
caracteres, pues estos resultados no se cumplen
siempre, sino solamente en el caso de que los dos
caracteres a estudiar estén regulados por genes
que se encuentran en distintos cromosomas. No
se cumple cuando los dos genes considerados se
encuentran en un mismo cromosoma, es el caso de
los genes ligados.

Herencia post-mendeliana

Ampliando el concepto de gen

A medida que avanza la edad de oro de la genética,
los nuevos estudios mostraban que los patrones
hereditarios no siempre son tan simples y directos. Si
bien los principios mendelianos constituyen la base
para predecir los resultados de cruzamientos simples,
las excepciones, aunque no invalidan las leyes de
Mendel, son abundantes.

Ciertas interacciones entre alelos explican gran
parte de estas desviaciones de los principios
mendelianos. Aunque la interaccién de la
mayoria de los alelos ocurre segun la modalidad
dominante-recesivo, en algunos casos existe
dominancia incompleta y codominancia.
Ademas, aunque sélo dos alelos estan presentes
en cualquier individuo diploide, en una
poblacion de organismos un solo gen puede tener
alelos multiples, como resultado de una serie de
diferentes mutaciones de ese gen.

La interaccién entre genes pueden originar fenotipos
nuevos y en algunos casos, los genes pueden
presentar epistasis, es decir, uno de ellos modificar
el efecto del otro. Como resultado, se alteran las
proporciones fenotipicas esperadas segun las leyes
de Mendel. Asimismo, un solo gen puede afectar dos
0 mas caracteristicas que aparentemente no estan
relacionadas; esta propiedad de un gen se conoce
como pleiotropia.

En muchas caracteristicas, la expresion fenotipica
esta influida por varios genes; este fendmeno se
conoce como herencia poligénica. Los rasgos con este
tipo de herencia muestran variacién continua y su
estudio se realiza mediante curvas que describen su
distribucion en las poblaciones.

Cuando la expresion de un gen se altera por factores
del ambiente, o por otros genes, dos resultados
son posibles. En primer lugar, el grado en que se
expresa un genotipo particular en el fenotipo de un
individuo puede variar. A este efecto, se le denomina
expresividad variable. Frecuentemente, existe gran
variabilidad en la expresividad de un gen entre
los miembros de una misma familia. Ademads, la
proporcion de individuos que muestran el fenotipo
correspondiente a un genotipo particular puede ser
menor que la esperada: en este caso, se dice que el
genotipo muestra penetrancia incompleta.
Recordemos que los genes se pueden ubicar en
crosomomas somaticos y en cromosomas sexuales
conocidos también como autosomas y alosomas
respectivamente.

I. Herencia autosomica recesiva

El caracter esta dado por genes alelos recesi-
vos (homocigote recesivo) ubicados en los au-
tosomas.

Ejemplo: albinismo (ausencia de melanina).
Fibrosis quistica (moco que tapiza conductos
de las glandulas del pulmoén, es mortal en los
adultos).

Otros: anemia falciforme, ataxia de Friedreich,
Fenilcetonuria, enfermedad de Wilson.

II. Herencia autosémica dominante

El caracter esta dado por la presencia, al menos,
de un gen dominante (homocigote dominante o
heterocigote). Ejem: Hipercalcemia (aumento de
calcio en la sangre, condicionando dafio renal).
Acondroplasia (enanismo), sindrome de Marfan,
defecto en el tejido conectivo, extremidades lar-
gas, problemas oculares. Enfermedad de Hunt-
ington (causa demencia).



III. Codominancia
Tipo de herencia en el que sus dos genes ale-
los expresan los dos fenotipos. Ejem: La Achira
(Canna edulis) del cruce de plantas con flores ro-
jas (CRCR) con plantas de flor amarilla (CACA)
resultan plantas con flores amarillas y manchas
roja.

IV. Dominancia incompleta
Cuando se obtiene una herencia intermedia, este
fenotipo se da por la incapacidad de expresar el
rasgo dominante.
Ejm: en las flores «mirabilis» (maravilla perua-
na) al cruzar la planta de flores rojas (CRCR)
con las flores blancas (CBCB) la descendencia
(F1)
Resultarian flores rosadas.
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V. Alelos maultiples
Cuando un gen presenta mas de dos alelos para
un caracter en la poblacion, se ubican en un mis-
mo locus.
Ejm: El conejo doméstico (Oryctalagus cunicu-
lus) presenta 4 genes alelos que controlan el color
del pelaje.
C : aguti (marron)
Ch: himalaya (nariz, patas y orejas manchada con
cuerpo blanco)
Cch: chinchila (gris)
c : albino o blanco
donde hay una jerarquia en la fuerza de expre-
sién: C>Cch>Ch > ¢

Sistema Abo
Descubierto por Karl Landsteiner en 1900. Al mezclar
la sangre de dos individuos diferentes observaba que

en algunos casos la sangre se coagulaba y en otras no.
Los cuatro grupos sanguineos (A, B, AB y O), estan
determinados por la presencia o ausencia de uno o
dos antigenos denominados A y B, ubicados en la
membrana de los glébulos rojos.

Cuando un grupo sanguineo no es compatible con
otro se produce la reacciéon de los anticuerpos sobre
el eritrocito extrafio, produciéndose la hemolisis
de los mismos que son observados como pequefios
coagulos.

Del cuadro se deduce que:

*  Losalelos A y B son dominantes sobre el alelo i, el
cual es recesivo.

*  El genotipo heterocigoto AB (fenotipo AB), es un
ejemplo del fendmeno conocido como codomi-
nancia, en el cual un alelo no domina al otro y
viceversa.

*  Los genes que controlan el sistema ABO se en-
cuentran en el cromosoma 9y 15.
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Sistema Rh

Descubierto por Landsteiner (1940), al aplicar sangre

de conejo a la sangre del Mono Macacos rhesus,

en la cual se determiné la presencia del Antigeno

D, a la cual se denominé factor RH por haber sido

descubierto por primera vez en el Mono Macacos

rhesus. Este sistema esta ligado en los cromosomas

humanos 1y 6.

*  EIRh(+) se encuentra en un 75% de la poblacion,
aproximadamente.

*  Eritroblastosis Fetal: Proceso de destruccion
de los globulos rojos del feto por los anticuer-
pos de la madre contra el factor Rh. Ello ocu-
rre cuando la madre es Rh(-) y el hijo Rh(+),
se manifiesta a partir del segundo hijo, debido
a que la madre presenta anticuerpos contra el
factor Rh formado después del parto del pri-
mer hijo.



* Otra incompatibilidad es ABO: madre O feto A
Existen otros 24 sistemas sanguineos (mas de 200
antigenos aparte del sistema ABO), pero es éste y el
Rh los més usados por ser causantes de reacciones
hemoliticas por transfusion (RHT) asi como de la
enfermedad hemolitica del recién nacido (EHRN).
Otros sistemas (Kell, Duffy, Kidd) pueden
ocasionalmente determinar RHT y EHRN. Otros
dos sistemas (P y MN) muy raramente causan RHT
y EHRN; y los sistemas Lutheran y Lewis raramente
RHT, pero no EHRN.

Herencia recesiva ligada al cromosoma X

Para que se manifieste el rasgo es necesario que los

dos alelos sean recesivos para que se manifieste el

caso en una mujer. Sin embargo, basta la presencia
de un alelo en el varén para que manifieste el
rasgo.

Enfermedades como el daltonismo y la hemofilia se

heredan mediante este mecanismo.

* Daltonismo: Deficiencia para distinguir los
colores. Existe daltonismo para el rojo y verde,
para rojo, o también sélo verde e incluso para el
azul.

Ejemplo: Sitenemos el siguiente arbol genealdgico:
Los alelos son: = visiéon normal (no dalténico); =
dalténico.

* Hemofilia: Se caracteriza por defectos en el me-
canismo de la coagulacién de la sangre. Es fre-
cuente en ciertos varones, siendo transmitida por
mujeres portadoras o afectadas, hay que tomar en
cuenta que también los varones afectados trans-
miten este caracter. Las mujeres afectadas consti-
tuyen casos muy raros.

Alelos: = coagulacion normal; = hemofilia

El gen que ocasiona hemofilia se ubica en la re-

gion diferencial del cromosoma X.

La hemofilia «A» se debe a la falta a una proteina

llamada factor VIII de la coagulacién, la hemo-

filia «B», la menos frecuente, es por la falta del

factor IX, y la «C» por falta del factor XI.

Sexo Genotipo | Fenotipo
XHXH Normal
$ X2 X" | Portadora
Xh xh Enferma
Xty Normal
C)/l xXhy Enfermo

Otra enfermedad recesiva ligada al cromosoma X, es
la distrofia muscular.

Herencia ligada al cromosoma Y

Los genes que se encuentran solamente en el
cromosoma Y, se dice que estan ligados al cromosoma
Y. Las caracteristicas ligadas al cromosoma Y se
transmiten de padres a los hijos varones.

Otros tipos de herencia son los conocidos como
influidos por el sexo y limitado por el sexo.

a) Genes influidos por el sexo:

Se expresan tando en varones como en mujeres,
pero con frecuencia distintas a las mendelianas,
y ademas nos muestran el efecto del sexo sobre el
grado de expresividad de los genes. Por ejemplo:
La calvicie es mas notoria y dominante en varo-
nes, pero rara y recesiva en mujeres; esto ademads
estd relacionado con las distintas concentraciones
de testosterona.

b) Genes limitados por el sexo:
Se expresan Unicamente en un sexo, se heredan
tanto en forma autosémica como ligada al sexo.
Por ejemplo : Los genes que regulan el desarrollo
mamario en las mujeres y el vello facial en los va-
rones.

Conceptos genéticos adicionales

1. Determinacion del numero de tipos dife-
rentes de gametos
Cuando se desea el numero de gametos diferentes
que puede formar un individuo, conociéndose su
genotipo, debemos emplear la siguiente formula:

Numero de gametos = 2"

Siendo «n» el numero de hibridos o alelos distin-
tos presente en el genotipo; por ejemplo:

Individuos Ne° de Gametos
(Genotipos) diferentes

aa BB CC dd ee 2=l

AA Bb cc DD EE =2

Aa BB Cc DD ee =4l

AA Bb CC Dd Ee 23=8

Aa Bb cc Dd Ee 2t=16

Aa Bb Cc Dd Ee =30

2. Determinacion del namero de genotipos
diferentes de la generacion resultante.
Cuando se desea conocer el numero de genotipos
diferentes que resulten del cruce de individuos
con varios caracteres, se debe descomponer el po-
lihibrido y desarrollar cada caracter por separado
(como si fuera un cruce monohibrido).



Ejemplo: Si tenemos el siguiente cruce: Aa bb Cc

Dd ee x Aa Bb cc Dd EE. ;Cudntos genotipos di-

ferentes se produciran en la generacion resultante

del cruce propuesto?

Resolviendo:

1° Desarrollar por separado el cruce y determi-
nar el nimero resultante de genotipos dife-

rentes:

Cruce Ne de genotipos diferentes
Aax Aa 3 (AA, Aa, aa)

bb x Bb 2 (Bb, bb)

Ccxcc 2 (Cc, cc)
Dd x Dd 3 (DD, Dd, dd)

cex EE 1 (Ee)

Determinacion del numero total de geno-

tipos de la generacion resultante.

*  Se determina primero el numero de gametos
diferentes de cada progenitor.

* Se multiplica el nimero de gametos diferentes
obtenidos por cada progenitor, siendo el resul-
tado el numero total de genotipos resultantes.
Ejemplo : ;Cual sera el nimero total de geno-
tipos que resulten del siguiente cruce?

Retroalimentacion

Tipo de herencia en el que sus dos genes alelos
expresan los dos fenotipos

Cuando se obtiene una herencia intermedia,
este fenotipo se da por la incapacidad de expre-
sar el rasgo dominante

Trabajando en clase

LECTURA

Aabb Cc Dd Ee x Aa BB cc Dd ee
1) (*2)
Resolviendo:
1° Hallamos el numero de gametos diferentes de
cada progenitor, empleando la férmula segiin
2n.
Entonces: ; de
2° Multiplicando: 16 x 4 = 64
3° El numero total de gametos es 64.

Determinacion del nimero de fenotipos.

Se produce como el caso de genotipos diferentes.

*  Separando los caracteres.

Desarrollando por separado cada carécter.

* Multiplicando los resultados de cada uno.
Ejercicio: Hallar el numero de fenotipos que
resulten del siguiente cruce:

*

Genotipos Fenotipos
Color de semilla: amarilla/verde
Forma de semilla: lisa/rugosa
£0.18 GGe Anltly e31ok] Tamanio del tallo: alto/enano
Posicién de la flor: axial/terminal

Numero total de fenotipos: 2x2 x 1 x 2 = 8 feno-
tipos seria el resultado del cruce pedido.

deficiencia para distinguir los co-
lores. Existe daltonismo para el rojo y verde, para
rojo, o también solo verde e incluso para el azul.

se caracteriza por defectos en el
mecanismo de la coagulacion de la sangre.

Las anomalias cromosomicas se presentan comunmente y son también llamados aneuploidias.

Consisten en la ausencia de un cromosoma o en la presencia de uno de mas dentro de un par. Un
individuo con un cromosoma adicional (es decir, con tres cromosomas del mismo tipo) recibe el nombre
de trisomico. El individuo que carece de un cromosoma en un par, se denomina monosomico. Las
aneuploidias son causantes de enfermedades especificas en el ser humano. Por ejemplo, el sindrome
de Down que corresponde a la trisomia del par 21, determina grados variables de retraso mental, un
pliegue cutaneo sobre el ojo, baja estatura, lengua saliente y deformidades cardiacas , entre otros sintomas.
las aneuploidias suelen ser el resultado de una division meiotica (0 mitdtica) anormal, en la que los
cromosomas no se separan durante la anafase, a este fendmeno se le llama no disyuncién. otros ejemplos
en humanos son el sindrome de De Turner (XO) son personas femeninas que carecen de un cromosoma



1.

X. por lo tanto son monosomicos y eso genera alteracion de algunas caracteristicas, por ejemplo, cuello
alado, baja estatura, ovarios infantiles, esterilidad, ausencia de ciclo menstrual, entre otros. En cambio el
sindrome de Klinefelter (XXY) se trata deuna trisomia de un cromosoma sexual X y determina varones
con caracteres feminoides (glandulas mamarias parcialmente desarrolladas), gonadas pequenas, estatura

alta, esteriles, etc.

1. Que titulo le pondrias a la lectura

2. Que es una trisomia

3. Que es una monosomia

Verificando el aprendizaje

;Cuantos gametos diferentes producira un indivi-
duo que tiene el siguiente genotipo?

AABBCCDDEEFfGG
a) 2 c) 4 e) 16
b)0 d) 8

El factor sanguineo Rh + (R) es dominante sobre
el Rh- (r). Si una mujer Rh + Cuyo padre es Rh-
se casa con un varéon Rh+ que, en un matrimonio
previo, habia tenido una hija Rh- ;Cual es la pro-
babilidad de que su primer hijo sea Rh-?

a)l c) 1/4 e) 0

b) 1/2 d) 3/4

sEn qué casos el fenotipo resultante de la descen-
dencia es intermedio con respecto a los fenotipos
de los padres?

a) Retrocruzamiento incompleto

b) Herencia codiminante

¢) Codominancia

d) Dominancia incompleta

e) Anomalias cromosomicas

Si tiene hijos un hombre dalténico con una mujer
sana portadora, ;cual es la relacion de tener hijas
e hijos dalténicos.

a)l:1 c) 2:2
b)2:1 d) 3:1

e) 4:0

Una mujer portadora de la hemofilia contrae ma-
trimonio con varén normal. Determine la pro-
porcién de varones hemofilicos en su progenie.
a) 1/4 c) 1/3 e) 1/5

b) 1/6 d) 1/2

Si una mujer portadora de la hemofilia se casa
con un hombre normal, ;qué porcentaje de todos
sus hijos varones se espera que sean hemofilicos?

10.

a) 25% d) 12,5%
b) 50% e) 100%
<) 75%

Si el padre es del grupo “A” heterocigoto y la ma-
dre del grupo “AB”, no serd posible el siguiente

genotipo:
a)IAIA c) IAi e) ii
b) IA IB d) IBi

Un gen recesivo ligado al sexo, determina la ce-
guera a los colores rojo y verde en el hombre. Una
mujer normal cuyo padre sufria ceguera a los co-
lores, se casa con un hombre con ceguera para los
colores, ;qué porcentaje de hijas se espera sean
ciegas para los colores?

a) 10% c) 50%
b) 25% d) 75%

e) 100%

Los grupos sanguineos del sistema Rh son de-
terminados por un par de alelos de dominancia
completa. ;Cuales seran los probables grupos de
la descendencia que resulta del cruce de una per-
sona Rh negativa, homocigote recesiva, con otra
persona Rh positivo, heterocigote?

a) 25% Rh+y 75% Rh- d) 100%Rh+y 0% Rh-
b) 50%Rh+y 50%Rh- ) 100%Rh y 0% Rh+

¢) 75%Rh+ y 25%Rh-

Relacionar:

1. Sindrome de Turner
2. Sindrome de Down

3. Sindrome de Edwards
() Trisomia 21

() Trisomia 18

( )45X0O
a)l,2,3 0 31,2 e) 2,1,3
b)1,3,2 d) 2,31



