- —

do i

BLOQUE 4:
GENETICA

UCR ™ -

Accion Social

EB EFD

ol D

“Educacion

SO-RG-CECN

Escuela de Escuela de

Biologia Formacion Docente

Ciencias Naturales



Este material educativo es parte del proyecto ED-3693: Ciencia al Dia, en el contexto de la es-
trategia Puentes para la Educacion, acordada entre la Vicerectoria de Accion Social (VAS) de la
Universidad de Costa Rica y el Ministerio de Educacion. La finalidad de este folleto es servir como
apoyo, para la preparacion de la Prueba Nacional Estandarizada (PNE) de Ciencias. No se pre-
tende que sea un libro de texto, ni que sustituya el material y las practicas brindadas por las
personas docentes en el aula. La informacion proporcionada es una compilacion proveniente de
diferentes fuentes digitales e impresas. Cualquier comentario o sugerencia puede escribirnos al
cienciaaldiaucr@gmail.com

CREDITOS

Equipo Coordinador

Diana Jiménez Robles - FISICA

Ana Noelia Gbmez Sdnchez - QUIMICA

Leslie Ragde Araceli Sdnchez Talavera - BIOLOGIA
Monika Christine Springer - BIOLOGIA

Compiladores en el area de Biologia

Leslie Ragde Araceli Sanchez Talavera

Diseio y diagramacion
Alan Aguilar Arrieta

Imagenes utilizadas

www.vecteezy.com/ www.freepik.com/ www.shutterstock.com/



CONTENIDO

I. EL ACIDO DESOXIRRIBONUCLEICO (ADN) .......couviiiiiiiiineeiiieeiieeeiiieeeiieeaaenen 4
a) La molécula que contiene la informacidon genética ..........ccoveviiiiiiiiiiiiiiiiiiinn, 4
b) Funcidn, estructuray composicion quimicadel ADN  ......ooiiiiiiiiiiiiiiiiieien, 5
¢) Duplicacidn oreplicacion del ADN ..o 7
II. EL ACIDO RIBONUCLEICO (ARN) .......ouiinniiieiineiiie e eie et e e 1
a) Funcioén, estructura y composiciéon quimicadel ARN. ......cooiiiiiiiiiiiiiiiniiiiiieans 11
b) Expresidn de la informacion genética. .......coeviiiiiiiiiii e 12
LI 1= T Y 4 o 1ol o o 1 13
2. Traduccion o sintesis de Proteinas  ......o.eveiiiiiiiiiiiii i e eeaeans 14
L. MUTACIONES GENETICAS .....ooviiniiiiiiiie e 16
) I o T U o o = o N 16
D) POr sUIOCAliZaACION.. .o oo 17
¢) Mutaciones génicas, puntuales o de sustitucidn de bases. ..........c.ccoviiiiiiiiiininn... 17
d) MULACIONES CrOMOSOMICAS . utettnt e nas 18
1o DRIECION et e 18
2. DUPIICACION i e 18
B NVEISION L. e 18
4 TraNSIOCACION ...ttt 18
€) MUTaCioNeS CrOMOSOMICAS  «..ueiutittt ettt ittt et ettt et et e et e et e eetenaeeeneanens 19
LAY ol Lo (o] s o1 - I PP 20
B 1 4 E-To] o 1= PPN 20
IV.PRINCIPIOS DEGENETICA .......cooiiiniiiiiiiieii e 23
) 0] al=T o) {0 - N 23
b) Aportes de Gregorio Mendel ala GENética ........c.cooviiiiiiiiiiiiiiiiiii e 26
V.CRUCES GENETICOS .....oiitiiiniitiiiie et 29
F) @ LU e =Y 1.2 7o T2 0] 111 01 Lo Lo X3 29
LIV E=To [0 e L=l U] T 1= i S 29
2. Dominancia ComPleta ...ouiiuiii i e 29
3. DomMiNancia iNnComMPIEta  ...oiuiiitii i 31
R @Yo [o] 001 0 =1 o Vel - T PPt 32
5. Herencia ligada a cromosomas SeXuales ..........cccvveiiiiiiiiiiiiiiniiiiinieiiiennenns, 33
b) Cruces con alelos multiples: TIipO de SaNgre.......ocuvvuiiiiiiiiiiiiic e 34
(o) I @ (S (/T3 [1 21 0 ¢ T Lo Y-S 35

Lo ) CT=Y g YT [T | - 13 N 36



l. EL ACIDO DESOXIRRIBONUCLEICO (ADN)

Afirmacion 4.1. Comprenda la variabilidad genética expresada en el fenotipo,
las caracteristicas de los dcidos nucleicos, las mutaciones, los procesos

de duplicacion del ADN, la transcripcion del ADN y la sintesis de proteinas.
Evidencia:
1) Diferencie la funcion, estructura y composicién quimica del ADN y del ARN.
2) Distingua en esquemas, las particularidades de la estructura y la composicién quimica del ADN.
3) Reconozca laimportancia de las investigaciones en genética de James Watson, Francis Crick y Rosalind Franklin.
4) Determine la complementariedad de las bases nitrogenadas del ADN.
5) Analice los procesos de duplicacién, transcripcion, sintesis de proteinas y del cddigo genético.

Seguramente en muchas peliculas y series de television, has observado que identifican y atrapan al sospechoso de un
crimen por medio de un andlisis genético que utilizan como evidencia en el juicio. Probablemente, también has escu-
chado de algunas enfermedades o condiciones que son provocadas por mutaciones o alteraciones en el ADN, como el
Sindrome de Down o el daltonismo. Entonces, ;qué es el ADN? y ;por qué puede afectarnos tanto?

a) La molécula que contiene la informacion genética

Probablemente la sigla ADN y la imagen de una doble hélice le sean familiares, ya que se usan con frecuencia en peli-
culas, revistas y en muchos sitios mas. Muchos cientificos, realizaron una serie de experimentos para determinar cual
molécula contenia el material genético. Esta molécula, debia cumplir con cuatro caracteristicas principales: replicacién,
almacenamiento de la informacion, expresién de la informacién y variacion por mutacién. En la década de 1920 habia
dos moléculas candidatas: las proteinas y el ADN, debido a que ambas son los componentes quimicos principales de
los cromosomas.

En 1944, Oswald Avery, Colin MacLeod y Maclyn McCarty, realizaron una serie de experimentos con ratones, células de
Pneumococcus virulentas (1lIS) y no virulentas (IIR), concluyeron que el ADN es la molécula responsable de la herencia,
al identificarla como el principio transformante.

En 1952, Alfred Hershey y Martha Chase trabajaron con la bacteria Escherichia coli y virus bacteriéfagos o fagos T2
que las infectan (Figura 1). Debido a que el ADN contiene fésforo (P) pero no azufre (S), y las proteinas contienen azufre,
pero no fésforo, utilizaron los radioisétopos 32P y 35S para seguir los componentes moleculares de los fagos durante
la infeccidn a las bacterias. Hicieron dos cultivos de bacterias y fagos, uno con 32P y el otro con 35S. La idea principal
del experimento es que, para infectar a la bacteria y “tomar control de ella”, el virus tiene que introducir a la bacteria
su material genético. La descendencia producida por los fagos al infectar y romper las bacterias contenia 32P, lo que
demostraba que el ADN es el material genético infectado por el virus dentro de la bacteria.

Con estos dos experimentos, se demostrd y acepto sin lugar a dudas, que el ADN es la molécula portadora del mate-
rial genético.
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Figura 1. Experimento de Alfred Hershey y Martha Chase.

El ADN, es la abreviacién de acido desoxirribonucleico, contiene toda la informacion hereditaria de un organismo, y
se encarga de transmitirlos a la descendencia. Esto quiere decir, que nos parecemos a nuestros abuelos o a nuestros
padres, por el ADN que heredamos de ellos. La informacién que contiene esta molécula define muchas de nuestras
caracteristicas fisicas, como la estatura, el color de los ojos, el tipo de pelo, etc. También puede definir cosas que no
se ven a simple vista, como si somos propensos a la obesidad o a alguna enfermedad hereditaria, entre muchas otras
caracteristicas.

Una vez que se definié al ADN como la molécula portadora del material genético, el siguiente paso era conocer su
composicion y estructura, para entender como el ADN sirve de base genética para los procesos de la vida.

b) Funcion, estructura y composicion quimica del ADN.

El 4cido desoxirribonucleico (ADN) es un tipo de biomoléculas llamadas acidos nucleicos, contienen carbono,
hidrogeno, oxigeno, nitrégeno y fdsforo. Los acidos nucleicos son polimeros formados por subunidades llamadas
nucledtidos. Cada nucledtido, a su vez, consta de tres componentes: una base nitrogenada, una molécula de
azlcar pentosa (con cinco carbonos) y un grupo fosfato (Figura 2). El acido desoxirribonucleico (ADN) contiene una
azucar llamada desoxirribosa, de ahi el nombre del ADN. Existen dos tipos de bases nitrogenadas: las purinas y las
pirimidinas. Las purinas incluyen la adenina (A) y la guanina (G); las pirimidinas presentes en el ADN son la citosina
() y la timina (Figura 3).
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Figura 2. Estructura de un nucleétido. Tomado de Enciclopedia Significados (2024).
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Figura 3. Tipos de nucleétidos, composicion quimica y clasificacion.

El ADN es una molécula muy grande, de tipo escalera, formada por dos cadenas antiparalelas, complementarias en-
tre si, que giran hacia la derecha creando una doble hélice. Cada peldafo de la escalera es una pareja de bases muy
especifica: A-Ty G - C. A esto se le conoce como complementariedad, y describe la afinidad quimica entre las bases
nitrogenadas: adenina con timina y guanina con citosina (es decir, una base purina con una pirimidina). Esta afinidad
se debe a los enlaces de hidrégeno que proporcionan la estabilidad quimica necesaria para mantener juntas las dos
cadenas, formando la doble hélice.

Imagine que tiene la siguiente secuencia de ADN: ATTCGACCATCAGCATATGGG
La secuencia complementaria de esa cadena seria: TAAGCTGGTAGTCGTATACCC

Por otra parte, las moléculas de azucary los fosfatos, forman enlaces covalentes fosfodiéster, lo que crea un «esqueleto»
y le da gran estabilidad a la molécula (Figura 4).
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Figura 4. Estructura del ADN.

En el afio 1953, James Watson y Francis Crick publicaron su analisis y propuesta sobre la estructura del ADN: una do-

ble hélice. Estos dos investigadores usaron los resultados generados por otros cientificos, los analizaron y acomoda-

ron como si fueran piezas de un rompecabezas y acertaron al proponer su modelo. Los datos que usaron Watson y

Crick fueron:

1. Elanalisis de la composicién de bases hidrolizadas de ADN realizado por Erwin Chargaff y sus colaboradores. Ellos
encontraron que en el ADN la cantidad de residuos de adenina es proporcional a la cantidad de residuos de timina,

de igual forma la cantidad de guanina es proporcional a la cantidad de citosina. Estas conclusiones indican un pa-
trén definido en la composicion de las bases de las moléculas de ADN.
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2. Losestudios de difraccidon de rayos X del ADN realizados por Rosalind Franklin entre 1950y 1953 (Fig. 5); ella obtuvo
una fotografia excelente del ADN que sugeria que la estructura del ADN era algun tipo de hélice.

Figura 5. Fotografia 51, imagen de la estructura del ADN obtenida mediante difraccion de rayos x en 1952. Tomado de National Geographic.

¢) Duplicacion o replicacion del ADN.

Una vez que se definié la estructura del ADN, la siguiente pregunta a contestar es como se transmite la informacion
genética de padres a hijos. La molécula del ADN esta formada por miles de bases nitrogenadas, lo que diferencia a una
molécula de otra, es la secuencia o el orden en el que estan colocados los nucledtidos. Por ejemplo, una molécula de
ADN formada por 1.000 nucleétidos, podria ordenarse de 4'%formas distintas. Esta variacion es esencial para poder
almacenar una gran cantidad de informacién genética.

El ADN de todos los seres vivos estd formado por nucleétidos similares, o que distingue un gato, de un ledn o de una
ballena es el orden en el que estan dispuestos. En el caso del ser humano, todos compartimos el 99,8% de la informa-
cién genética, el restante 0,2% es lo que hace que cada individuo sea Unico y diferente.

Las células de todos los seres vivos se dividen una y otra vez a lo largo de sus vidas, esto permite que el organismo crez-
ca, sedesarrolle y se reproduzca. Cuando una célula se divide, entra en un proceso llamado mitosis, donde deben crear
una copia exacta de todo el ADN para que las dos células hijas resultantes contengan la misma informacion genética.
El proceso de copiado del ADN recibe el nombre de duplicacion o replicacion (Fig. 6), y se lleva a cabo con la ayuda de
diversas enzimas con funciones especificas. Este proceso se realiza en tres pasos:

+ Iniciacion: La enzima helicasa desenrolla la doble hélice del ADN, rompiendo los puentes de hidrégeno que
unen los nucleétidos de las dos cadenas. Para evitar el superenrollamiento de las cadenas separadas, la enzima
topoisomerasa evita que se vuelva a formar la doble hélice.

« Elongacion: Las hebras abiertas del ADN se utilizan como molde, donde la enzima polimerasa lll, va
reconociendo cada nucledtido y lo une con la pareja correspondiente: si hay una adenina coloca una timina, y si
encuentra una guanina la complementa con una citosina. La polimerasa también reconoce y repara errores en la
colocacion de los nucleétidos.

« Terminacion: A lo largo del ADN hay secuencias de nucleétidos especiales llamadas de terminacién. Cuando las
enzimas se topan con una se estas secuencias, todas se desacoplan y se detiene el proceso de copiado.

UCR Sistemas Bioldgicos 7
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Figura 6. Proceso de duplicacién o replicacién del ADN, donde se muestran las enzimas involucradas.

El proceso de duplicacion se lleva a cabo hasta 10 millones de veces en un cromosoma humano. Al final de todo el
proceso se liberan dos moléculas de ADN, cada una lleva una cadena original y la otra es una cadena recién elaborada.
Por esta razon se dice que la duplicacion del ADN es semiconservativa (Fig. 7).

Durante la replicacién, es importante asegurar que se tengan la menor cantidad de errores posibles. Se calcula que, en
todo el proceso de replicacion, solo ocurre un error por cada mil millones de nucleétidos. Esto se debe a que la célula
tiene varios mecanismos de verificacion y correccion. Por ejemplo, la ADN polimerasa | identifica y elimina las bases mal
apareadas; las ADN glicosilasas son enzimas que reconocen y remueven bases alteradas.

Las enzimas de reparacién constantemente vigilan y buscan dafios en el ADN. Sin embargo, si el dafio es muy grande o
no es reparado correctamente, la célula puede entrar a apoptosis 0 muerte celular programada, inactividad celular, etc.

> ?:*"‘mmiii A
> XD

- Hebras de ADN originales - Hebras de ADN recién sintetizadas

Figura 7. Replicacion semiconservativa del ADN.
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COMPRENSION LECTORA
ROSALIND FRANKLIN Y LA DOBLE HELICE

Texto y fotografias tomadas de Martins (2022).

Rosalind Franklin, fue una quimica britanica que perfecciond la técnica de
cristalografia de rayos X, utilizada para determinar la forma de moléculas
biolégicas. «Con esta técnica, se coloca un espécimen cristalino en el cami-
no de un haz de rayos X. El rayo se dispersa en varios angulos segun la es-
tructura molecular del cristal, a esto se llama difraccion. Rodeando al cristal
con una pelicula se capta esa difraccion en manchas con diferente posicion
e intensidad.» (Martins, 2022).

En 1952, Franklin de 31 afos de edad junto con su estudiante de doctorado
Raymond Gosling, tomaron una imagen producida por difracciéon de rayos
X del ADN, que ella llamo la Foto 51. Esta imagen fue clave para determinar
la estructura de doble hélice del ADN, lo que les valié en 1962, el Premio
Nobel de Medicina a James Watson, Francis Crick y Maurice Wilkins. Sin em-
bargo, no se incluyé el nombre de Franklin en las publicaciones, ni se le
otorgo el premio Nobel, a pesar de su invaluable aporte.

Rosalind Franklin trabajaba en el Kings College en Londres, uno de sus compareros de laboratorio fue Maurice Wilkins.
Por un malentendido, desde el comienzo no se llevaron bien y se tenian una mutua antipatia. Una de las posibles ra-
zones, es el hecho de que Rosalind era mujer y Wilkins no la aceptaba como colega y discutia abiertamente con ella.

Al mismo tiempo Watson y Crick trabajaban en el laboratorio Cavendish de la Universidad de Cambridge, tratando
de determinar la estructura del ADN. Sin consentimiento ni conocimiento de Rosalind, Wilkins le mostré la foto 51 a
Watson, quién se la dibujo a Crick. Al ver el dibujo Crick inmediatamente reconocié que se trataba de una doble hélice.
Ademas, Watson y Crick tuvieron acceso al informe de Franklin donde analizaba sus datos e incluia las mediciones
de la molécula del ADN. Este informe, lo recibieron por Max Perutz quién se los proporcioné de forma informal y sin
consultarlo con Franklin. Fueron los célculos realizados por Franklin los que indicaron la estructura de la doble hélice.

Aunque Watson y Crick eran grandes cientificos y poseian una capacidad de interpretacion de datos excepcional, no
contaban con datos fisicos que respaldaran su modelo. La foto 51y los calculos de Rosalind Franklin fueron fundamen-
tales para dar fortaleza a su modelo.

Rosalind Franklin murié en 1958, a los 37 afos de edad, debido a cancer de ovario, probablemente producido por la
exposicion a material radiactivo al realizar sus experimentos. Murié cuatro afios antes de que Watson, Crick y Wilkins
recibieran el premio Nobel de Medicina por descubrir la estructura del ADN. Como no se puede dar el premio Nobel
a una persona que ya fallecié, nunca sabremos si se lo hubieran otorgado. Durante la ceremonia de premiacién no se
menciond el nombre de Franklin, no se le agradecié en las publicaciones cientificas, ni se le reconocié publicamente
su gran aporte. Sin embargo, sin la dedicacion, la perseverancia y la fortaleza de esta gran mujer cientifica, que sopor-
t6 malos tratos y discriminaciones por parte de sus colegas por el hecho de ser mujer, no se hubiera descifrado uno
de los enigmas mas importantes de la Biologia, la estructura del ADN.




PRACTIQUEMOS. Conteste las siguientes preguntas relacionadas con el tema que acaba de estudiar.

Estas preguntas provienen de examenes anteriores de la PNE y FARO.

1. Considere la siguiente informacion relacionada con los dcidos nucleicos:

La hélice del ADN se desenrolla y se abre como un zipper, se combina un nucleétido de la base complementaria y se or-
dena una cadena nueva al lado de la cadena patrdn. Las cadenas patrén se enrollan con las cadenas complementarias
nuevas y forman dos hélices idénticas.

Cadena patrén

Cadena nueva

La informacién anterior hace referencia al proceso de
A) Duplicacién del ADN.
B) Sintesis de proteinas.
C) Transcripcién del ADN.

2. Observe la siguiente secuencia de ADN:

Cadenal: A-T-G-C-A-C

Cadena2: - _-_-_-_-_

:Cual seria la secuencia complementaria mas probable para la cadena 2?
A) A-T-G-C-A-C
B) T-A-C-G-T-G
C) G-C-T-A-G-G

3. Observe la siguiente descripcion:

Una imagen tomada por difraccion de rayos X muestra un patrén en forma de X que indica una estructura helicoidal
repetitiva.

iQué investigadora produjo esta imagen y qué deduccion permitié?
A) Rosalind Franklin; que el ADN tenia forma de doble hélice.
B) Martha Chase; que el ADN contenia proteinas.
C) Nettie Stevens; que el ARN era de doble cadena.

10 Cienciaal Dia UCR




Il. EL ACIDO RIBONUCLEICO (ARN)

a) Funcion, estructura y composicion quimica del ARN.

Cémo se menciond anteriormente, el ADN contiene la informacién que determina la identidad de cada organismo
vivo, la cual debe almacenarse y transmitirse a su descendencia. Sin embargo, esta informacion debe ser traducida e
interpretada para que sea expresada, esta es la funcién del ARN. Imagine que el ADN es un gran libro de cocina, y el ARN

selecciona y extrae las recetas del libro para elaborar un producto en particular.

El acido ribonucleico o ARN es un acido nucleico, similar al ADN. Su estructura es muy parecida a la del ADN, salvo por
algunas diferencias: i) El ARN contiene bases nitrogenadas, pero en lugar de la timina tiene uracilo (Fig. 8), de esta forma
las parejas complementarias son: adenina con uracilo (A-U) y guanina con citosina (G-C). i) Los nucleétidos contienen

la azucar ribosa. iii) Esta formado por una sola cadena corta en forma de hélice.

ARN ADN

> Adenina
@= Timina
e Uracilo
e==» Guanina
e= Citosina

= Esqueleto
de aztcar-
fosfato

Figura 8. Diferencias en composicion y estructura entre el ARN y el ADN.

Tabla 1. Comparacién de las principales caracteristicas del ADN y el ARN.

Caracteristica ADN ARN

Bases Adenina, guanina, citosinay timina. | Adenina, guanina, citosina y uracilo.

Azucar Desoxirribosa. Ribosa

Forma Doble hélice, con enlaces de hidrége- | Cadena sencilla y corta, con enlaces cova-
no y covalentes (fosfodiéster). lentes (fosfodiéster).

Funcion Almacena y hereda la informacién Contiene las instrucciones para crear una
genética de cada organismo vivo. proteina especifica.

Ubicaciéon Dentro del nucleo. Diversos sitios, dentro y fuera del nucleo.

Tipos Solo hay un tipo. Mensajero (ARNm), ribosomal (ARNr) y de

transferencia (ARNt) y otros tipos de ARN
con funciones de regulacién que fueron
descubiertos después.



b) Expresion de la informacion genética.

El término informacion genética se refiere a la secuencia de bases A, T, Gy C que tiene una molécula de ADN. Cuando
hablamos de la secuencia de bases nos referimos al orden o la combinacién de las bases nitrogenadas. Las cadenas de
ADN son muy largas (cada célula de su cuerpo contiene 99 cm de ADN muy empacadas), en cambio el ARN son secuen-
cias cortas que contienen las instrucciones para generar una proteina especifica.

El cddigo genético se refiere a la informacion que contiene el ADN de acuerdo al orden de sus nucleétidos. El codigo es
universal, ya que todos los seres vivos del planeta interpretan la informacién contenida en el ADN de la misma manera.
También es lineal, usa las nucleétidos a manera de letras, cada “palabra” esté formada por tres nucleétidos o letras y
se denomina codon o triplete. Cada coddn o triplete especifica un aminodacido en particular, por ejemplo, observe la
imagen de abajo, comience en centro y siga el orden de las letras del coddn, de esta forma AAG corresponde al ami-
noacido Lisina. También existe un coddn que da la sefial de “inicio” (AUG) y tres codones que dan la sefial de “fin o alto”
(UAA, UAG y UGA) (Fig. 9).

eei®

ALTO
Triptofano o

Lougin,

Figura 9. Tabla del cédigo genético. Para utilizarla se debe empezar por el centro.

Los procesos por medio de los cuales el ADN se traduce e interpreta para formar proteinas se llaman: transcripcién y
traduccion (Fig. 10), y son parte del dogma central de la biologia molecular. Tres tipos distintos de ARN participan en
estos procesos: mensajero (ARNm), de transferencia (ARNt) y ribosomal (ARNY) (Fig. 11).

DNA 3

l TRADUCCION

- -O—0—0—0—O

Figura 10. Procesos de transcripcion y traduccion del ADN realizados por el ARN.
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Figura 11.Tipos de ARN y su funcién: mensajero, de transferencia y ribosomal.

1. Transcripcion

Para crear cualquier proteina especifica que necesite la célula, se hace una copia del pedazo de ADN, es decir, del gen
que codifica esa proteina en particular. Solo una parte muy pequefa del genoma de cualquier organismo realmente
codifica proteinas. Por ejemplo, los 20.000 a 30.000 genes que codifican proteinas del erizo es menos del 10% de su
genoma. En la mosca de la fruta (Drosophila), solo 5-10% de su genoma son genes que codifican proteinas. En el ser
humano, se estima que alrededor del 2% del genoma incluye las regiones que codifican los aproximadamente 20.000
genes funcionales que se cree tenemos.

Se llama transcripcion al proceso por el cual se crea una molécula de ARN mensajero (ARNm) complementaria a partir
de un molde de ADN. La enzima responsable de este proceso es la ARN polimerasa, la cual comienza su trabajo al
reconocer una region especial del ADN Illamado promotor (iniciacion). Una vez reconocido el promotor, la ARN po-
limerasa separa la doble hélice de ADN creando una burbuja de transcripcion, y comienza a moverse a lo largo de la
cadena, sintetizando el ARNm al adicionar los nucledtidos complementarios correspondientes (elongacion). Al llegar
a la secuencia de fin o terminadora, la ARN polimerasa se separa del ADN y se vuelve a formar la doble hélice (Fig. 12).

Flantils ketra de ARY
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Figura 12. Proceso de transcripcién del ADN.
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Una vez copiada la secuencia de ARNm auin no estd listo para cumplir su funcién. En el citoplasma nuclear, enzimas
especiales le adicionan en los extremos una especie de cubierta que le permitira unirse al ribosoma (organela respon-
sable de la sintesis de proteinas). Ademads, los genes de los eucariontes (organismos con nucleo en la célula) estan
segmentados, tienen intercaladas zonas que no codifican nada llamadas intrones, con zonas que si codifican llamadas
exones. Otras enzimas, se encargan de cortar los intrones y unir los exones resultantes, en el ARNm recién formado
(Fig. 13). Después de todos estos ajustes y modificaciones, el ARNm esta listo para salir del nicleo, y unirse a un riboso-
ma para crear una proteina.

Exon Intran Exon Intror Exon
ADN
| I | |
Transcripcion
Exon Intror Exon Intron Exon

ennnn L LLLLULL LLLEUIE L TR L e 1|

-

- -~

|
I - T
i o Empalme ARN

ARNm

Figura 13. Modificaciones del ARNm para eliminar las zonas que no codifican.

2. Traduccion o sintesis de proteinas

El ARNm formado en la transcripcion, sale del ndcleo con las instrucciones o el cédigo solicitado, y se dirige a los ribo-
somas para entregar su mensaje y fabricar la proteina especifica. Los ribosomas estan formados por ARN ribosomal
(ARNr) y son organelos con la funcién especifica de sintetizar o crear proteinas. Estan formados por dos subunidades
(una pequena y una grande) que se mantienen separadas, solo se unen cuando fabrican una proteina. La sintesis de
proteinas en los ribosomas es un proceso complejo y se llama traduccion.

Los ARN de transferencia (ARNt) tienen forma de trébol, son pequenas cadenas de ARN (80 nucleétidos), en una par-
te de la molécula hay tres bases nitrogenadas llamadas anticodon, y en otro sitio se une un aminoacido que va a ser
transportado hasta el ribosoma (Fig. 14)

%} Aminodcido

w g

Emparegamient de bajes
complementanics

Articoddn

Figura 14. ARN de transferencia.
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La traduccién comienza cuando un ARNm se une a la subunidad pequefa del ribosoma, solo entonces se une la subuni-
dad grande y se completa el ribosoma. El ribosoma reconoce en el ARNm un coddn de inicio (frecuentemente es AUG),
y con la ayuda de las proteinas llamadas factores de iniciacién IF1, IF2 e IF3 se adhiere el primer ARNt, correspondiente
ala metionina. Después, el ribosoma se va moviendo a lo largo del ARNm, y los ARN de transferencia van colocando los
aminoacidos (hasta 20 por segundo). En cada codén de ARNm, se va a colocar el ARNt con el respectivo anticodon y el
aminoacido que trae consigo. Los aminodcidos transportados y colocados en el ribosoma, se van uniendo por enlaces
peptidicos para formar una cadena de proteina. Cuando el ribosoma detecta un codén de terminacién, la cadena de
polipéptido recién formada es liberada, las dos subunidades del ribosoma se separan vy liberan el ARNm (Fig. 15).

Crecimiento de la Cadena Polipeptidica

Aminadeida

5

Figura 15. Proceso de traduccidn o sintesis de proteinas.

PRACTIQUEMOS. Conteste las siguientes preguntas relacionadas con el tema que acaba de estudiar.

Estas preguntas provienen de examenes anteriores de la PNE y FARO.

1. Considere la siguiente informacion:

Poco antes de dividirse una célula por mitosis, esta duplica su ADN ya que cada célula hija debe recibir una copia exacta
del material genético de la célula madre. En cambio, en la transcripcion, el ADN le transfiere su informacién a una mo-
lécula de ARN mensajero que participard en la sintesis de proteinas, proceso que tiene lugar en el citoplasma celular.

De acuerdo con la informacién anterior, en la transcripcion se
A) Duplica la molécula de ADN
B) Produce la formacion de una proteina en el citoplasma.
C) Genera una copia de ARN a partir de una secuencia de ADN de un gen.
2. Lea cuidadosamente las siguientes afirmaciones que se refieren a los acidos nucleicos:

|. Las dos cadenas permanecen unidos por puentes de hidrégeno, entre los pares de bases. La adenina siempre se em-
pareja con la timina y la guanina con la citosina.

IIl. Es una macromolécula simple, larga y no ramificada, formada por nucleétidos unidos por enlaces de fosforo.
Las afirmaciones 1 y Il se refieren a los dcidos nucleicos denominados, respectivamente

A) Desoxirribonucleico y proteinas.

B) Desoxirribonucleico y ribonucleico.

C) Ribonucleicoy desoxirribonucleico.
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3. Considere la siguiente informacién relacionada con sintesis de proteinas:

ATGATCTCGT A nM
|_ -rac*rmaec.arr

ADV

AT GATETCOTAA
AV BAVC U: ARN

TAETAGAGLATTY ADN
11
= NUGNOCUCGURR /ranserifo (ARY)
4

Polipdotido

De acuerdo con la informacién anterior, ;qué procesos se distinguen en los esquemas indicados con los nimeros 1y 2?
A) 1 duplicacion del ADNy 2 transcripcion del ADN.
B) 1 transcripcién del ADNy 2 traduccion del ARN.
C) 1 traduccién del ARNy 2 transcripcién del ADN.

I1l. MUTACIONES GENETICAS

Afirmacion 4.2: Comprenda la variabilidad genética expresada en el fenotipo,
las caracteristicas de los acidos nucleicos, las mutaciones, los procesos de duplicacién
del ADN, la transcripcion del ADN y la sintesis de proteinas.

Evidencias:
1. Analice laimportancia, causas y consecuencias de las mutaciones genéticas.
2. Reconozca las patologias asociadas a las mutaciones, los efectos positivos de las mutaciones

y las anomalias cromosémicas (trisomia y aneuploidia).
3. Reconozca por sus caracteristicas y cariotipos, las anomalias cromosémicas los sindromes de Down,

de Klinefelter y de Turner.
4. Reconozca las mutaciones de delecién, translocacién, insercion e inversién de secciones del ADN.

La capacidad de las moléculas de ADN de almacenar, replicar, transmitir y decodificar informacién, es la base de la fun-
cion genética y de la vida. Sin embargo, los cambios producidos en la secuencia del ADN, ya sean espontaneos o indu-
cidos, son muy importantes, ya que proveen variacién en las secuencias de los genes. Esta variabilidad es la fuente de
la diversidad fenotipica o de caracteristicas externas en los individuos, de las adaptaciones a los cambios ambientales,
y en Ultima instancia de la evolucion.

Una mutacion se define como una alteraciéon o cambio en la secuencia del ADN. Este cambio puede afectar solo un
par de bases, o puede ser una alteracion importante que modifique la estructura y/o cantidad de cromosomas. Las
mutaciones pueden producir un cambio detectable o no, esto depende del grado de cambio, del tipo de célula que
sufre la mutacién y del grado en que la mutacion afecta el producto génico. Debido a la variedad de tipos y efectos, las
mutaciones se clasifican de diversas maneras:

a) Por su origen

Segun el origen de las mutaciones, se pueden clasificar en espontaneas e inducidas. Las mutaciones espontaneas, son
cambios en la secuencia de nucleétidos de los genes y no tienen una causa conocida, son accidentales, solo se dan. La
tasa de mutacion espontanea es extremadamente baja y varia entre organismos y entre especies. Por ejemplo, el maiz,
la mosca Drosophila y los seres humanos tienen un promedio de 1 de cada millén (10°) de replicaciones o divisiones
celulares.
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Por el contrario, las mutaciones inducidas, se producen por la influencia de cualquier factor externo, ya sea natural o
artificial. Los mutagenos, son agentes naturales o artificiales que tienen el potencial de dafar el ADN y causar muta-
ciones inducidas. Algunos mutagenos naturales son toxinas de hongos, rayos cosmicos y la radiacion UV del sol. Los
mutagenos artificiales son producidos por el ser humano, algunos son el humo de tabaco, los rayos X, contaminantes
industriales, etc.

b) Por su localizacion

Las mutaciones pueden clasificarse segun el tipo celular donde se producen. Las mutaciones somaticas, son las que
se producen en cualquier célula del cuerpo (excepto las sexuales), no se transmiten a los hijos, pero pueden causar
alteraciones en las funciones celulares y tumores. Las mutaciones que se producen en las células germinales o sexuales
(6vulos y espermatozoides) son hereditarias y tienen el potencial de expresarse en todas las células de un descendien-
te. Son la base de la diversidad, las enfermedades genéticas, y de la evolucion.

¢) Mutaciones génicas, puntuales o de sustitucion de bases

El cambio de un par de bases por otro en una molécula de ADN se llama mutacién puntual o de sustituciéon de ba-
ses. El cambio de un nucleétido de un coddn o triplete en una porcién de gen, puede originar un nuevo codén que
codifique para un aminodcido diferente, alterando la composicion de la proteina final. Hay tres tipos de mutaciones
puntuales: 1) Sustitucion, cuando se cambia una base por otra; 2) Delecion, cuando se pierde una o mas basesy 3)
Insercion, cuando se adiciona o se gana una o mas bases (Fig. 16).

Mutacion por sustitucion Mutacién por delecién Mutacién por insercion
AGGTTCATCCTAAC AGGTTCATCCTAAC AGRTTCALLTAAL
I S T
TCCAAGTAGGATTG TCCAAGTAGGATTG JCCAAGTGGATTG

Mosécula original de ADN Molécula original de ADN Maolécula original de ADN
T
T |
Sustitucion Delecidn ‘\, : Insercién f&

v v A v
AEGTTEAGE?TAA? ﬁtl;ﬁlin (I:li':fﬁ.hli': m';ri;ﬁcnwcfuc
I HITHEIHE IR
TCCAAGTCGGATTG TCCAAGT GGATTG TCCAAGTAGGATTG

Molsrula mutads de ADM Blaldeils mbads s SFA1 Maodivula mutads de DR
| QUE FEO SIN ESA LUZ |
Cambio de Pérdida de Ganancia de
una letra WV unaletra una letra
Delecion

QUE FEA SIN ESA LUZ QUE EOS INE SAL UZ QUE FME OSI NES ALU Z

FUE FEO SIN ESA LUZ

QUE VEO SIN ESA LUZ Pérdida de una“F” Insercién de una“M”

Mutacion puntual Mutacion de cambio de fase Mutacion de cambio de fase

Figura 16. Representacion y analogia de los tres tipos de mutaciones génicas o puntuales: sustitucion, delecion e insercién.

Un ejemplo de este tipo de mutaciones es la fibrosis quistica, esta enfermedad autosémica recesiva afecta las células
que producen mucosidad, sudor y fluidos digestivos. Las personas con fibrosis quistica, presentan una mutaciéon en el
gen CFTR que hace que estas secreciones se vuelvan espesas y bloquean los conductos en los pulmones y el pancreas
principalmente. Aunque esta enfermedad no tiene cura, actualmente las personas que la padecen pueden vivir hasta
los 50 afos (algunos llegan a los 60 o 70). La enfermedad se hereda en forma autosémica recesiva.

En Costa Rica se realizé un estudio en el aflo 2003 para caracterizar las mutaciones causantes de fibrosis quistica en el
pais. Una de las mutaciones mas comunes, se conoce con el nombre de G542X, que indica que el aminoacido numero
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542 de la proteina que normalmente codifica para una glicina (versiéon no mutada), se convierte en un codén de termi-
nacion o “stop” (version mutada). Esto causa que la proteina no se termine de sintetizar. La proteina completa deberia
estar formada por casi 1500 aminoacidos. A nivel de ADN, la mutacién se dio debido a que una G se cambié poruna T
(sustitucion).

Version no mutada:

Codon: GTT CTT GGA GA
Aminoacido: Val Leu Gly Glu
Posicion en la proteina: 540 541 542 543

Version mutada:

Codén: GTT CTT TGA GAA
Aminodcido: Val Leu Stop
Posicion en la proteina: 540 541 542

d) Mutaciones cromosomicas

Estas mutaciones incluyen cambios que eliminan, ahaden o reordenan partes importantes de uno o0 mas cromosomas
(Fig. 17). A continuacion se explican cada una.

1. Delecion

Cuando un cromosoma se rompe en uno 0 Mas sitios y se pierde una parte. Si la delecién del cromosoma es pequena,
el organismo puede sobrevivir, aunque no necesita ser muy grande para producir efectos graves. Un ejemplo en el
ser humano, es el Sindrome del maullido del gato, producido por la pérdida de una parte pequena del brazo corto
del cromosoma 5.

2. Duplicacion

Cuando cualquier parte del cromosoma esta presente mas de una vez, es decir, se repite o duplica. Estos cambios
pueden producir variaciones en el fenotipo observado, también son una fuente importante de variabilidad genética
en la evolucion.

3. Inversion

Un segmento de cromosoma esta girado 1800 sobre si mismo, no implica la pérdida de la informacién genética, sino
un reordenamiento lineal de la secuencia. Las inversiones pueden o no tener efectos observables en el organismo.

4, Translocacion

Es el desplazamiento de un segmento de un cromosoma, a otra parte del genoma. No hay pérdida o ganancia

de la informacién genética, solo un reordenamiento. Esto puede o no afectar la viabilidad de los individuos. Sila
informacién genética queda intacta y en el sitio de corte no hay informacién genética crucial (un gen, por ejemplo),
la translocacion se llama balanceada y no hay efectos sobre el organismo. Si en el sitio de corte hay informacién
genética crucial, las consecuencias para el organismos pueden ser muy graves.
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Figura 17.Tipos de mutaciones cromosomicas.

e) Mutaciones cromosOmicas

El concepto de genoma, se refiere al conjunto completo de material genético o ADN que contiene un organismo. En
el caso del ser humano, el genoma esta compuesto por 23 pares de cromosomas, es decir, 46 cromosomas en total. El
cariotipo es el conjunto de cromosomas de un organismo, y se puede observar en una imagen (Fig. 18). Las mutacio-
nes cromosomicas, son variaciones (adicion o pérdida) en el genoma de uno o mas cromosomas. Esta variacion se
origina principalmente por un error aleatorio durante la produccion de los gametos (6vulo y espermatozoide), donde
los cromosomas no se separan adecuadamente durante la divisién celular.

De manera general, se llama aneuploidia, cuando un organismo gana o pierde uno 0 mas cromosomas. La pérdida
de un solo cromosoma se llama monosomia, y la ganancia de un cromosoma se llama trisomia. A continuacion, se
explicaran con mas detalle.

Masculino Femenino

XXX N XXX (N

X)IX)(I(KI( X)IX)(IH(I(
555 (xr XKK (Xr
KX vw o KX v X

Figura 18. Cariotipo normal del ser humano, se observan los 23 pares de cromosomas, XY determina varén, XX determina mujer.
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1. Monosomia

Es la pérdida de un cromosoma completo (2n - 1), en el caso del ser humano se tendrian 45 cromosomas, en lugar de 46.
Normalmente los individuos monosémicos no sobreviven, puede ser debido a que se desenmascaran genes recesivos
letales, 0 a que una sola copia de un gen recesivo no es suficiente para cubrir las necesidades del organismo.

El Sindrome de Turner (45, X) es una monosomia de los cromosomas sexuales presente en los seres humanos, en el ca-
riotipo solo se observa un cromosoma sexual X (Fig. 19). Esta es la inica monosomia viable en humanos. Normalmente
las mujeres presentan cromosomas XX y los varones XY. Los individuos afectados por este sindrome, tienen genitales
femeninos pero los ovarios son rudimentarios, estatura baja, problemas cognitivos, pliegues cutaneos en la parte pos-
terior del cuello y mamas poco desarrolladas.

Orejas de
implantacién baja

Cuelly
palmeado

Coartaciin de '
pecho ancha ﬁ lasorta Sindrome de Turner

T EAK0)
Vo KEY KX

12

SRRRY

13

X KX 1)

Pérdida o anomalia de 19 12 \ X 2,;
los cromosomas X

Hinchazdn de las
manas y los phes

Figura 19. Cariotipo del Sindrome de Turner, se observa una monosomia en los cromosomas sexuales.
2. Trisomia

Se refiere a la adicién de un cromosoma extra (2n + 1), los individuos trisémicos son mas viables que los monosémicos.
Dos ejemplos de trisomia en el ser humano son el sindrome de Down y el de Klinefelter, que se explican a continuacion.

El Sindrome de Down (47, 21+), es la Unica trisomia humana con la que sobreviven una gran cantidad de individuos.
Fue descubierta en 1866 por Langdon Down, se trata de un cromosoma adicional en el par 21 (Fig. 20), se encuentra
en 1 de cada 800 nifios nacidos vivos. Presenta de 12 a 14 caracteristicas distintivas, pero cada individuos manifiesta
de 6 a 8. Los individuos presentan tipicamente ojos rasgados, cara achatada, cabeza redonda, estatura baja, lengua
sobresaliente, manos anchas y cortas, desarrollo fisico, motor y mental retrasado, tono muscular bajo, malformaciones
cardiacas.
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Figura 20. Cariotipo del Sindrome de Down, se observa una trisomia en el cromosoma 21.

El Sindrome de Klinefelter (47, XXY), es una trisomia en los cromosomas sexuales del ser humano, en el cariotipo se
observan dos cromosomas X y un cromosoma Y (Fig. 21). Normalmente las mujeres presentan cromosomas sexuales
XXy los varones XY. Los individuos con este sindrome tienen genitales masculinos, pero los testiculos son rudimenta-
rios y no producen esperma, ligero aumento de las glandulas mamarias, caderas redondeadas, inteligencia por debajo
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Figura 21. Cariotipo del Sindrome de Klinefelter, donde se observa una trisomia en los cromosomas sexuales.




PRACTIQUEMOS. Conteste las siguientes preguntas relacionadas con el tema que acaba de estudiar.

Estas preguntas provienen de examenes anteriores de la PNE y FARO.

1. Analice la siguiente informacién sobre efectos generados por las mutaciones

Secuencia de ADN normal Secuencia de ADN mutado

3’ TACTGATCTTTAACC 5 3’ TACTGATGTTTAACC 5
Cadena molde 5" ATG ACT AGA AATTGG 3’ 5" ATG ACT ACA AATTGG 3
Secuencia ARN 5" AUG ACU AGA AAU UGG 3 5" AUG ACU ACA AAU UGG 3’
Aminoacido Met Thr Arg Asn Trp Met Thr Thr Asn Trp

De acuerdo con la informacion anterior, se deduce que los cambios
A) Produjeron alteraciones en el nimero de genes dentro de los cromosomas.
B) En el nucleétido no resultan en cambios estructurales o funcionales de la proteina.

C) Enlas bases dan lugar a un aminoacido diferente, esto genera cambios estructurales
o funcionales en la secuencia de la proteina.

2. Analice la siguiente informacién:

En los seres humanos, la trisomia del cromosoma 21 produce el sindrome de Down. Las personas con esta condicién
presentan baja estatura, parpados rasgados, boca pequefa, lengua salida, crdneo ancho y marcha lenta. Las mujeres
son fértiles y transmiten la trisomia al 50% de su progenie; los hombres son estériles.

;Cual argumento correcto esta relacionado con la informacién anterior?
A) Aneuploidia o trisomia, se da la adicion extra en el cromosoma 21.
B) Mutacién cromosomica, en el cromosoma se da la translocacion.
C) Mutaciones cromosomicas, hay alteracion de la secuencia de los genes del cromosoma.

3. Imagina que un grupo de estudiantes expone células a radiacion UV y luego observa alteraciones en el ADN.
;Cudl de las siguientes hipdtesis explica mejor lo que esta ocurriendo?

A) Las células absorben mas proteinas bajo la radiacion.
B) Laradiacién UV puede causar mutaciones al romper los enlaces entre nucleétidos.

C) Las mutaciones ocurren sélo por herencia y no por agentes externos.
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IV. PRINCIPIOS DE GENETICA

Afirmacion 2: Identifique términos basicos de genética y la herencia bioldgica relacionada
con las caracteristicas de los individuos contenidas en sus genes y su interrelacion.

Evidencias:
1. Identifique los conceptos bésicos de genética: cromosoma, alelo, locus, dominante, recesivo, fenotipo, genotipo,

heterocigota, homocigota, cariotipo, variabilidad genética, genoma humano y cédigo genético.

Identifique y diferencia términos opuestos o contrastantes relacionados con las caracteristicas de los individuos.
Reconozca los aportes de Gregorio Mendel a la genética.

Reconozca los procedimientos, las inferencias y las conclusiones que fundamentaron sus principios y leyes.

Hasta la década de los 50s, los cientificos no sabian cual era la molécula responsable de almacenar y transmitir la infor-
macion hereditaria de los padres a los hijos. Gracias a los experimentos de Gregorio Mendel a mediados del siglo XIX,
se demostré que las caracteristicas se heredan, de una manera predecible.

a) Conceptos

En esta seccion, vamos a estudiar la forma en la que las caracteristicas fisicas, fisioldgicas y de comportamiento, son
transmitidas de los padres a los hijos por medio de los cromosomas. Pero primero, debemos entender algunos concep-
tos basicos que se van a repetir a lo largo de todo el bloque.

Anteriormente mencionamos que el 4cido desoxirribonucleico o ADN, se encuentra dentro del nucleo de cada célulay
es el responsable de almacenar toda la informacion genética de cada individuo. EI ADN esta organizado en estructuras
llamadas cromosomas (Fig. 22), que ayudan a organizar y condensar el ADN dentro del nucleo.

Célula
Cromosoma
‘i:'-..l.‘ - Cromatidas
Cromosoma . .
J\;-. :
£ 3 . - .
' ~— Centromero
: (T - Centromera
Mucleo

~—Telomero —

= P (Y [ ] ]

\
-y Telomero ' '
f

aoN N X DN

Figura 22. Organizacion del ADN dentro de la célula y estructura de los cromosomas.

Todas las células somaticas, es decir, las que no son sexuales (6vulos y espermatozoides), de un individuo de una es-
pecie tienen el mismo nimero de cromosomas. La mayoria de los organismos presentan un niimero diploide (2n) de
cromosomas, es decir, una pareja de cada cromosoma, donde uno viene del padre y el otro de la madre, a estos se les
llama cromosomas homologos. El conjunto de cromosomas de un individuo organizado en sus cromosomas homo-
logos, se llama cariotipo (Fig. 23). El nimero de cromosomas varia dependiendo de la especie y se le llama genoma
(secuencia total del ADN), por ejemplo el genoma del ser humano, estd compuesto por alrededor de 20 000 genes
organizados en 23 pares de cromosomas (46 en total), mientras que el perro contiene 39 pares.
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Figura 23. Cariotipo del ser humano, donde se observan los 23 pares de cromosomas homologos (2n).

Los cromosomas estan formados por genes, que son segmentos de ADN que contienen informacién hereditaria codi-
ficada para cierta caracteristica. Cada cromosoma contiene una gran cantidad de genes, estos se localizan en un lugar
especifico llamado locus (Fig. 24).

Color de ojos

Tipo de sangre

Color del
cabello

— Crecimiento

Figura 24. Ejemplos de locus en un cromosoma.

Cada gen tiene por lo menos dos formas alternativas, llamadas alelos. Se dice que un alelo es dominante, cuando la
caracteristica que codifica se expresa en el individuo con solo que una copia esté presente; por el contrario la caracte-
ristica de un alelo recesivo solo se expresa cuando esta presente en ambas copias. Se utilizan letras mayusculas para
representar a los alelos dominantes y minusculas para los alelos recesivos. Se dice que son homocigotos (homo signi-
ficaigual), cuando los dos alelos son iguales, y pueden ser homocigotos dominantes (AA) u homocigotos recesivos (aa).
En cambio, cuando los alelos son diferentes, se dice que son heterocigotos (Aa) (hetero significa diferente).
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Figura 25. Representacion de varios locus en un cromosoma, y la diferencia entre alelos homocigotos y heterocigotos.

La presencia de diversos fenotipos y genotipos en una poblacién, le confieren a esta una alta variabilidad genética,
que se refiere a las diferencias en el material genético, entre individuos de una poblacion o especie. Esta variabilidad
es fundamental para la evolucién, ya que permite que las poblaciones se adapten a cambios ambientales y se diversi-
fiquen.

FENOTIPO _ La palabra fenotipo se refiere a la ca-
Dominante : Recesivo racteristica visible que se expresa en el
: y “’K\ individuo, por ejemplo, el color de ojos
Color de | /é—-r/\ ‘:I\J o el tipo de pelo. En cambio el genoti-
cabelio \ "L’ “’i | po, se refiere a la combinacion de alelos
: ! que determind que esa caracteristica se
~ Osawo ,  Rubio/castaio expresara: homocigoto o heterocigoto.
: En la figura 26 se observan algunas ca-
o : racteristicas especificas del tipo de pelo
gy : (fenotipo), con sus respectivo genotipo
o] — — T ! [ — — T (dominante o recesivo). En general, las
I "
_____ Conentradas | Sinentradas caracteristicas de color y textura de pelo
. son complejas, pero por simplicidad se
: ven como monogenicas.
Textura !
del cabello :
Rizado / ondulado i Lacio
Figura 26. Ejemplos de la expresion de
) fenotipo (caracteristica visible) con su
Genotipo: AA o Aa aa respectivo genotipo (homocigoto o he-
terocigoto).
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b) Aportes de Gregorio Mendel a la Genética

Gregorio Mendel naci6 en 1822, en lo que hoy se co-
noce como Republica Checa, su padre era jornalero y
su madre provenia de una familia de jardineros. Estu-
dio fisica, matematicas e historia natural en la Univer-
sidad de Viena. En 1843 Mendel ingreso al Monasterio
Agustino de Brno, donde le dieron una posiciéon como
docente de ciencias del colegio local, y recibié todo
el apoyo para continuar estudiando en la universidad
y desarrollar sus investigaciones. Era considerado un
hombre cuidadoso, riguroso y humilde, y recordado
como un profesor bueno y amable.

Gregorio Mendel

Mendel decidid realizar sus estudios de cruces usando la planta de guisantes (petipoas), debido a que presenta muchas
variedades, y su reproduccion es facil y rapida. Otra posible razon para usar esta planta es que se necesitaba una buena
verdura para la alimentacién de los monjes del monasterio.

Mendel sabia que las plantas de petipoas presentan diversos rasgos: flor blanca o morada, tallos altos o bajos, el color
de la semilla es verde o amarilla y pueden ser lisos o rugosos, las vainas son verdes o amarillas, infladas o arrugadas

J ?L’ Q)
QP

Corta las anteras,
parte masculina Transfiere el polen
para la fecundacion

222
@*&@ ,f?ﬁ_, a’.@ {ﬁ__g. &{ié &ﬁ_

Figura 27. Experimentos de cruces en plantas de guisantes o petipoas, realizados por Mendel.

Después de tabulary analizar matematicamente miles de datos, Mendel concluyé que las plantas de guisantes heredan
dos “unidades” uno proveniente del gameto femenino (madre) y otro del gameto masculino (padre). En humanos, el
gameto femenino es el 6vulo y el masculino el espermatozoide. También propuso los términos dominante y recesivo,
refiriéndose al rasgo que se observaba en las plantas hijas. Gregorio Mendel basandose en las probabilidades estadis-
ticas de sus datos, propuso las que hoy conocemos como leyes de la herencia:
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Ley de la Uniformidad: Cuando se cruzan dos plantas que son lineas puras y difieren en una sola caracteristica, la
progenie (los hijos) tendran el mismo fenotipo (el dominante) (Fig. 27).

Principio de Segregacion: Durante la formacién de gametos, los alelos de un gen se separan, de manera que cada
gameto contiene solo una copia de cada alelo (Fig. 28).

Gametos
parentales

Genotipo
Pp sm«?m
. Fenotipo
1PP-2Pp-1pp
PP

P Generacién F1Generacion F2 Generacién
(padres) (primera generacion) {seaunda aeneracién)

Figura 28. Segunda Ley de Mendel o Ley de la Segregacion. La ley esta representada en el cuadro rojo.

Ley de Independencia de Caracteres: Los rasgos se heredan de manera independiente, es decir, como se hereda un
rasgo no afecta al otro. Llegd a esta conclusién al analizar dos rasgos transmitidos al mismo tiempo (Fig. 29).

La ley de la segregacion independiente de Mendel (eneracion ™2
me meninos
GR Gr K
Dos alelos diferentes: Rasgo = coloracion: el verde es dominante ()

coloracidn: el amarillo es receshvo () we wn (:) @

Rasgo = farma: la forma redonda es dominante (1) & - . - .
forma: la forma arrugada es recesiva () GGRE GGRr GaRR GaRr

Genatipe: sgrr + agrr Genolipo: GERE « GGRR, E . @ i t_:} i

at. o pus N 3¢ = - - -

L] L E
8
N g ¥ i @l @@ | @
Generacion ke e 244 R 1244 R
de padres - -

b : a Wa

Genotipe: garr X Genotipo: GGRE, ) (.E) - - -

Grik Grr ri rr

~ *_ _ Mitggis - -

Generacién F1 ce /M Prediccidn: auatro tipos diferentes de fenotipos posibles
- q,.\\‘-/ @ @ . "

] = =

Genotipo: GoRr 9 : 3 : 3 1

Figura 29. Tercera Ley de Mendel o Ley de la Segregacion Independiente, utiliza dos rasgos o caracteres.




Gregorio Mendel es considerado el padre de la Genética. En resumen, los aportes fundamentales de la genética men-
deliana son:

1) La mayoria de los organismos vivos son diploides (2n).

2) Laherencia se da en“paquetes” o unidades transmisibles llamadas genes.
3) Existen varias versiones para un gen determinado, y se le llama alelo.

4) Los alelos pueden ser dominantes o recesivos.

5) Elfenotipo es la expresion de los genes y depende de las relaciones de dominancia entre los alelos.

PRACTIQUEMOS. Conteste las siguientes preguntas relacionadas con el tema que acaba de estudiar.

Estas preguntas provienen de examenes anteriores de la PNE y FARO.

1. Considere la siguiente informacion de un término utilizado en genética:

Gregorio Mendel calcul6 las probabilidades en los cruces y demostré que, entre las plantas de guisantes, algunas carac-
teristicas permanecen ocultas y solo se manifiestan en el fenotipo cuando estdn en condiciéon homocigota.

La informacion anterior hace referencia al término denominado
A) Alelo dominante.
B) Cariotipo.
C) Recesivo.

2. Considere la siguiente informacion sobre un caso:

En la clase de biologia, se solicita a los estudiantes que formen diferentes grupos. Luego, se les pide caracteristicas
semejantes y diferentes entre ellos y finalmente elaborar un listado de estas. Entre los rasgos que los estudiantes en-
cuentran se mencionan las siguientes: color del cabello (claro-oscuro), color de ojos (claro-oscuro), forma de la oreja
(recta-arqueada), forma de la nariz, tipo de cabello (liso-ondulado), entre otras.

De acuerdo con la informacién anterior, las caracteristicas mencionadas por los estudiantes corresponden al
A) Cariotipo, ya que describe las caracteristicas de los cromosomas.
B) Genotipo, pues relaciona la condicién de los alelos de cada uno de los genes.

C) Fenotipo, porque se refiere a la apariencia externa de un organismo con respecto
a los caracteres heredados.

3. Lea la siguiente informacion:

. En los humanos, las células autosémicas contienen dos conjuntos de cromosomas (2n). Estas células se pueden en-
contrar en la piel, la sangre y las células musculares. El nimero de cromosomas (n) difiere en diferentes organismos, y
en seres humanos, el conjunto completo (2n) comprende 46 cromosomas.

Il. Las células de los gametos o las células germinativas contienen solo un conjunto de cromosomas (n). Un ejemplo de
este tipo de célula son los espermatozoides y los 6vulos.

En la informacion anterior, se identifican los conceptos de las células

A) 1sexualy 2 somatica.
B) 1 haploidey 2 diploide.
C) 1diploidey 2 haploide.
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V. CRUCES GENETICOS

Afirmacion 3: Resuelve ejercicios de cruces mendelianos, herencia con codominancia o de
dominancia intermedia, de alelos multiples y herencia ligada a los cromosomas sexuales.

Evidencias:

1. Reconozca los principios mendelianos para resolver cruces monohibridos.

Identifique los componentes presentes en genealogias y cuadros de Punnett.

Determine por medio del cuadro de Punnett el porcentaje fenotipico obtenido.

Resuelva cruzamientos de herencia biolégica aplicando los principios de genética mendeliana.

o2 GV

Resuelva cruzamientos de herencia bioldgica en relacién con alelos multiples, intermedia, codominante
y ligada a cromosomas sexuales.

Ya que manejamos los conceptos basicos de la genética, vamos a aplicarlos junto con las leyes de Mendel en ejercicios
de cruces con uno y dos rasgos para calcular las probabilidades fenotipicas y genotipicas de los hijos.
a) Cruces monohibridos

En este tipo de cruces, se toma en cuenta un solo rasgo o caracteristica, y es la que se utiliza en el cuadro de Punnett.
Aqui vamos a analizar tres tipos de cruces monohibridos: dominancia completa, dominancia incompleta y codomi-
nancia. La diferencia entre ellas, se define por la relacién entre el alelo dominante y el recesivo a la hora de expresar el
fenotipo correspondiente.

1. Cuadro de Punnett

El cuadro de Punnett permite predecir la distribucién de la posible descendencia de un cruce entre dos genotipos
conocidos. Para utilizar los cuadros correctamente para resolver un cruce monohibrido, sigue los siguientes pasos (ver
Fig. 30):

Paso 1: Lea el problema o enunciado con mucho cuidado. Identifique los fenotipos (la caracteristica que se observa)
y relaciénelos con el alelo dominante y el recesivo.

Paso 2: Escriba los genotipos del cruce que va a realizar, es decir, el de la mama y el papa.
Paso 3: Identifique cudles son los alelos en los gametos de cada progenitor (puede ser que uno se repita).

Paso 4: Dibuje el cuadro, coloque los alelos de la mama en la parte superior y los del papa a la izquierda.
Un alelo en cada cuadro.

Paso 5: En los cuadros del centro, escriba los alelos de los padres que corresponden a cada fila y columna.
Es preferible escribir primero las letras mayusculas y luego las minusculas.

Paso 6: Calcula las probabilidades, cada cuadro vale 25 % (o lo que es lo mismo: %4).
2. Dominancia completa

La dominancia completa toma en cuenta una sola caracteristica, donde el alelo dominante no permite que se exprese
la caracteristica recesiva, por esta razon solo hay dos fenotipos (Fig. 30). El heterocigoto va a expresar el fenotipo del
alelo dominante. Recuerda que el alelo dominante se escribe con letra mayuscula y el recesivo con minuscula.




RR = Rojo

rr= Blanco Rr=ROJO
Gameto R R
R

F1 Genotipo = 100% Rr F Fenotipo = Rojo

Figura 30. Cuadro de Punnettt con dominancia completa. El alelo dominante expresa

el color rojo, el recesivo el color blanco, los heterocigotos serdn de color rojo.

Resolvamos este ejercicio:

El alelo de los ojos color café, es dominante sobre el color de ojos azul. Rosa tiene los ojos azules, y esta considerando
casarse con Roberto que tiene los ojos cafés, creen que es heterocigoto. Ella quiere saber cual es la probabilidad de que
alguno de sus hijos nazca con ojos de color azul. Nota: en realidad la mayoria de caracteristicas humanas son comple-
jas y estan determinadas por la accién de muchos genes en interaccién con el ambiente. En este ejemplo (y pasa lo
mismo en otros similares) el color de ojos se presenta como monogénico por simplicidad, para ilustrar cdmo se hacen

los cruces.

Paso 1:

B = Ojos de color café

b = Ojos de color azul

Paso 2:

Madre de ojos azules y padre heterocigotode ojos cafés.

bb X Bb

Paso 3:

h®b

8| @

@

@ Bb Bb
b| <@ | <@
bb bb
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Paso 4:

Probabilidades fenotipicas:
50% Ojos de color café (2 cuadros)
50% Ojos de color azul (2 cuadros)

Probabilidades genotipicas:
50% Heterocigoto
50% Homocigoto recesivo



3. Dominancia incompleta

Cuando un alelo tiene dominancia incompleta, presenta tres fenotipos: los dos homocigotos tienen las caracteristicas
originales, mientras que el heterocigoto va a ser una combinacién o punto intermedio de los dos homocigotos (Fig. 31).
En este tipo de cruces no se utilizan letras minusculas, ya que no existe un alelo recesivo, ninguno de los dos alelos es
dominante, por esta razon el fenotipo del heterocigoto es una mezcla de los dos alelos. Entonces estaremos hablando
de homocigotos fenotipo 1, homocigotos fenotipo 2 y heterocigotos.

RR=Rojo Wws=Blanco RWw=Rosado

RR
Gameto
R
w
w w

F, Genatipo = 100% RW F, Fenatipo = Rojo

Figura 31. Cuadro de Punnett con dominancia incompleta. El homocigoto RR es rojo,
el homocigoto WW es blanco y el heterocigoto RW es rosado.

Resolvamos este ejercicio:

Considere el siguiente cruce entre un gallo puro Cruce:
y una gallina que difiere en el color del plumaje,

sabiendo que se pueden obtener animales con 2

plumaje gris azulado. ;Cual es el porcentaje es-

perado para la condicion genotipica y fenotipica at

de este cruce? T
Fenotipo negro Fenotipo blanco

NN = Negro

BB =Blanco NN x BB

BN = Gris azulado

Probabilidades fenotipicas:
100% Plumaje gris azulado (4 cuadros)

NB NB

Probabilidades genotipicas:
100% Heterocigoto




4, Codominancia

Cuando un alelo presenta codominancia, los individuos heterocigotos van a expresar el fenotipo de los dos homoci-
gotos. En lafigura 32 se observa que la madre es una vaca blanca (WW), el padre es un toro café (RR), todos los hijos van
a ser heterocigotos y son blancos con manchas cafés (Fig. 32). En este tipo de cruces no se utilizan letras minusculas, ya
que no existe un alelo recesivo, por el contrario, los dos son dominantes. Entonces estaremos hablando de homocigo-
tos fenotipo 1, homocigotos fenotipo 2 y heterocigotos.

RR =Rojopuro WW =Blanco puro RW = Mezclado

W W

W RW
(Mezclado) | (Mezclado)

RW RW
(Mezclade) | (Mezclado)

Figura 32. Cuadro de Punnett con codominancia. La madre es blanca (WW), el padre es rojo (RR),
los hijos heterocigotos presentan ambos colores (RW).

Resolvamos este ejercicio:

En los caballos, el color rojizo no es completamente dominante sobre el color blanco, el color rojizo con manchas blan-
cas corresponde a una caracteristica intermedia. Se desea realizar un cruce entre un caballo rojizo con manchas blancas
con una hembra blanca. ;Cémo serdn los fenotipos y genotipos esperados de la descendencia?

RR = Rojizo

BB =Blanco RB x BB
RB = Rojizo con manchas blancas

Probabilidades fenotipicas:
B B 50% Rojizo con manchas blancas
50% Blancos

Probabilidades genotipicas:
50% Heterocigoto
50% Homocigoto blanco

Tanto la dominancia incompleta como la codominancia presentan tres fenotipos, la diferencia entre ellos es que en
la codominancia se expresan ambos alelos, mientras que en la dominancia incompleta el tercer fenotipo es un punto
intermedio entre los dos alelos originales (Fig. 33).
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Figura 33. Diferencia entre dominancia incompleta y codominancia.

5. Herencia ligada a cromosomas sexuales

Los cromosomas sexuales son los encargados de determinar el sexo del individuo, XX para hembra y XY para macho.
Recuerda que no estamos hablando solo del ser humano, sino de todos los organismos vivos en general.

Cuando se habla de herencia ligada al sexo, se refiere a aquellos locus que solamente se localizan en el cromosoma
X pero estan ausentes en el cromosoma Y, por esta razdn también se dice que son transmitidos por la madre (Fig. 34).
Otro nombre mas correcto para este tipo de herencia es herencia ligada al cromosoma X. Algunas condiciones que

son transmitidas de esta forma son la hemofilia, el albinismo y el daltonismo.
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Figura 34. Herencia ligada a los cromosomas sexuales. Hembra es XX y macho es XY.

Cuando realice el cuadro de Punnett, debe tener mucho cuidado en colocar los
alelos en el cromosoma correspondiente, en forma de superindice. Al cromosoma
Y no se le coloca ningun alelo, pero si determina el sexo del individuo. En el caso
de los genotipos, se le llama portadora a la hembra heterocigota, esto significa
que no expresa la enfermedad o condicion, pero si tiene el alelo recesivo que lo
produce y por lo tanto puede heredarlo a sus hijos. Cuando escriba las probabili-
dades fenotipicas y genotipicas debe indicar si son hembras o machos.

Macha
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Resolvamos este ejercicio:

La hemofilia es una condicién que no permite que la sangre forme el codgulo o costra cuando se forma una herida en
el cuerpo. Es transmitida por el cromosoma X de la madre. ;Cuales serian las probabilidades fenotipicas de la progenie
si una mujer portadora de hemdfilia, tiene hijos con un hombre hemofilico?

Probabilidades fenotipicas:

H=Sana XHXh-XhY 25% Hembra sana*
25% Hembra con hemofilia

h = Hemofilia
25% Macho sano
25% Macho con hemofilia
XH Xh
*Estas mujeres en este caso son fenotipicamen-
Xh | XH X XPhXP te sanas, aunque son portadoras. Decir que son
Y XHY | Xhy portadoras se refiere al genotipo.

b) Cruces con alelos multiples: Tipo de sangre

Existen cuatro tipos de sangre humana, definidos por el tipo de antigeno que presentan los glébulos rojos en su mem-
brana celular. El tipo de sangre de los hijos se define por la interaccién de dos alelos en los padres (Fig. 36). Los tipos de
sangre Ay B tienen dos genotipos: uno homocigoto y otro heterocigoto. En cambio, ABy O, solo tienen un genaotipo. El
gen que determina el grupo sanguineo ABO tiene tres alelos (I*, [Be i). A esto se le conoce como alelos multiples porque
son mas de dos. Sin embargo, como cada individuo es diploide y solo puede tener dos alelos, los cruces se hacen como
cualquier cruce monohibrido.

Alelos que determinan el tipo

Sin antigeno : Antigeno A i Antigeno B : Antigeno B de sangre en los hIJOS
& %AntlgenoA Tlpo de Genotlpo
sangre
! E ! ! A A A
| | | |5 |8 o
TipoO | TipoA | TipoB | TipoAB AB A8
0] ii -

Figura 36. Tipos de sangre humana, de acuerdo al antigeno que presentan en su membrana celular.
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Resolvamos este ejercicio:

Dos hombres (padre 1y padre 2) reclaman en un juzgado la paternidad de un nifio, cuyo grupo sanguineo es O. La
madre es del grupo O, mientras que el posible padre 1 es del tipo By el posible padre 2 es de tipo AB. ;Cual considera
que es el padre?, argumente su decision usando cuadros de Punnett.

T (] ?
O=ii Hx: El padre 2, no puede ser el padre ya que es san-
B= IBI® olf gre AB, la cual no contiene el alelo i. Por lo que
AB =1 es imposible que se lo heredara al hijo.
Padre 1 El genotipo de la sangre O es homocigoto rece-

sivo (ii). La madre tiene el alelo recesivo, y sélo
1B i el padre 1 podria tener i, en caso de que sea
heterocigoto B.

El 50% de los hijos seria O, el otro 50% seria B
heterocigota.

i I5i i

i Ii i

¢) Cruces dihibridos

Este tipo de cruces se realiza cuando se toman en cuenta dos alelos o dos caracteristicas en un mismo individuo, por
ejemplo, color de la semilla verde o amarilla y semilla lisa o rugosa (Fig. 37). Estos cruces funcionan con dominancia
completa, pero se deben realizar todas las posibles combinaciones entre los alelos de los padres (segun nos lo indica
la tercera ley de Mendel). Las probabilidades fenotipicas se expresan en fracciones en lugar de en porcentaje, donde
cada casilla tiene un valor de 1/16.

Para elaborar el cuadro de Punnett en los cruces dihibridos aplica los siguientes pasos:

Paso 1: Lea el problema o enunciado con mucho cuidado. Identifique los fenotipos (la caracteristica que se observa) y
relacionalos con el alelo dominante y el recesivo.

Paso 2: Escriba los genotipos del cruce que vas a realizar, es decir, el de la mama y el papa. Para un cruce dihibrido el
genotipo esta conformado por dos alelos para cada gen, cuatro en total (Ejemplo: AaBb).

Paso 3:Identifique cudles son los alelos en los gametos de cada progenitor. Para un cruce dihibrido, cada gameto tiene
dos alelos, uno para cada gen (Ejemplo: para el genotipo AaBb los gametos posibles son AB, Ab, aB y ab).

Paso 4: Dibuje el cuadro, coloca los alelos correspondiente a los gametos de la mama en la parte superior y los alelos
correspondientes a los gametos del papd a la izquierda. La informacién de cada gameto va en un cuadro aparte.

Paso 5: En los cuadros del centro, escriba los alelos de los padres que corresponden a cada fila y columna. Es preferible
escribir primero las letras mayusculas y luego las mindsculas. Cuando los cruces son dihibridos se ponen primero las
dos letras de un gen y luego las dos letras del otro gen.

Paso 6: Calcule las probabilidades. En un cruce dihibrido cada cuadro vale 1/16.




R = Semilla redonda
r=Semilla arrugada

Y = Semilla amarilla . X @ [ Generaciéa P ]
y = Semllla Verde Verde redonds l Armugato amarillo

9/16 = Semilla redonda y amarilla. [ Generacion F1 ]
3/16 = Semilla arrugada y amarilla. —

3/16 = Semilla redonda y verde.
1/16 = Semilla arrugada y verde.
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o e . Fanoatipas
Nota: Debes escribir las mismas letras By O . O . 0 E} @
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dar 16.

Figura 37. Cruces con dos alelos.

d) Genealogias

Otra forma de analizar o detectar rasgos que son heredados genéticamente es por medio de las genealogias. Segura-
mente conoces o has oido hablar de los drboles genealdgicos o familiares, pues a eso nos referimos. En las genealogias,
el cuadrado simboliza a los machos y los circulos a las hembras. Las figuras con color, indican que tiene la condicién o
caracteristica que se estd analizando. En la figura 38 se muestra el ejemplo de una genealogia con polidactilia, es decir,
que tienen mas dedos de lo normal. La enfermedad se esta heredando en forma dominante, porque vemos a personas
enfermas en todas las generaciones.

Hombre con
polidactilia
Mujer con
polidactilia

Hombre con
numero normal
de digitos

Mujer con
15 O numero normal
de digitos
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PRACTIQUEMOS. Conteste las siguientes preguntas relacionadas con el tema que acaba de estudiar.

Estas preguntas provienen de examenes anteriores de la PNE y FARO.

1. Considere la siguiente informacion sobre un cruce de alelos multiples:

Un hombre tiene el tipo de sangre AB conocido como receptor universal y se casa con una mujer que tiene sangre de
tipo O conocido como donante universal.

De acuerdo con el cruce anterior, jcudl es el porcentaje de probabilidad de que la descendencia presente el mismo tipo
de sangre que el padre?

A) 0%
B) 25%
C) 50%
2. Considere la siguiente informacién sobre un cruce de genética:

En una finca de Guanacaste, para obtener crias de raza iberoamericanos, se programa el cruce de un caballo pa-
drote importado de Espafia de color negro homocigoto dominante con una yegua de paso costarricense de color
blanco recesivo.

Si se realiza el cruce anterior, jcuales son los porcentajes fenotipicos esperados?
A) 100 % de color negro.
B) 50 9% de color negro y 50 % de color blanco.
C) 75 % de color negroy 25 % de color blanco.

3. Mariangel es portadora de un gen recesivo transmitida por la madre, que determina una enfermedad genética co-
nocida como hemofilia; se casa con Daniel quien no padece esta enfermedad. La pareja desea saber cudl serd la proba-
bilidad de obtener una descendencia que padezca de hemofilia.

A) 50% de los varones, 25% de la progenie total.
B) 50% de los varones y 50% de las mujeres, 50% de la progenie total.

C) 50% de las mujeres, 25% de la progenie total.
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