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I. EL ÁCIDO DESOXIRRIBONUCLEICO (ADN)

Afirmación 4.1. Comprenda la variabilidad genética expresada en el fenotipo, 
las características de los ácidos nucleicos, las mutaciones, los procesos 

de duplicación del ADN, la transcripción del ADN y la síntesis de proteínas.
Evidencia:

1)	 Diferencie la función, estructura y composición química del ADN y del ARN.
2)	 Distingua en esquemas, las particularidades de la estructura y la composición química del ADN.
3)	 Reconozca la importancia 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 duplicación, transcripción, síntesis de proteínas y del código genético.

Seguramente en muchas películas y series de televisión, has observado que identifican y atrapan al sospechoso de un 
crimen por medio de un análisis 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 
Síndrome de Down o el daltonismo. Entonces, ¿qué es el ADN? y ¿por qué puede afectarnos tanto?

a) La molécula que contiene la información genética 

Probablemente la sigla ADN y la imagen de una doble hélice le sean familiares, ya que se usan con frecuencia en pelí-
culas, revistas y en muchos sitios más. Muchos científicos, realizaron una serie de experimentos para determinar cuál 
molécula contenía el material genético. Está molécula, debía cumplir con cuatro características principales: replicación, 
almacenamiento de la información, expresión de la información y variación por mutación. En la década de 1920 había 
dos moléculas candidatas: las proteínas y el ADN, debido a que ambas son los componentes químicos principales de 
los cromosomas. 

En 1944, Oswald Avery, Colin MacLeod y Maclyn McCarty, realizaron una serie de experimentos con ratones, células de 
Pneumococcus virulentas (IIIS) 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 bacteriófagos o fagos T2 
que las infectan (Figura 1). Debido a que el ADN contiene fósforo (P) pero no azufre (S), y las proteínas contienen azufre, 
pero no fósforo, utilizaron los radioisótopos 32P y 35S para seguir los componentes moleculares de los fagos durante 
la infección 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 contenía 32P, lo que 
demostraba que el ADN es el material genético infectado por el virus dentro de la bacteria.

Con estos dos experimentos, se demostró y aceptó 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 abreviación de ácido desoxirribonucleico, contiene toda la información 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 información que contiene esta molécula define muchas de nuestras 
características físicas, 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 
características.

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

b) Función, estructura y composición química del ADN.

El ácido desoxirribonucleico (ADN) es un tipo de biomoléculas llamadas ácidos nucleicos, contienen carbono, 
hidrógeno, oxígeno, nitrógeno y fósforo. Los ácidos nucleicos son polímeros formados por subunidades llamadas 
nucleótidos. Cada nucleótido, a su vez, consta de tres componentes: una base nitrogenada, una molécula de 
azúcar pentosa (con cinco carbonos) y un grupo fosfato (Figura 2). El ácido desoxirribonucleico (ADN) contiene una 
azúcar llamada desoxirribosa, de ahí 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 
(C) y la timina (Figura 3). 

Figura 2. Estructura de un nucleótido. Tomado de Enciclopedia Significados (2024). 
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Figura 3. Tipos de nucleótidos, composición química y clasificación. 

El ADN es una molécula muy grande, de tipo escalera, formada por dos cadenas antiparalelas, complementarias en-
tre sí, que giran hacia la derecha creando una doble hélice. Cada peldaño de la escalera es una pareja de bases muy 
específica: A - T y G - C. A esto se le conoce como complementariedad, y describe la afinidad química 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 hidrógeno que proporcionan la estabilidad química necesaria para mantener juntas las dos 
cadenas, formando la doble hélice. 

Imagine que tiene la siguiente secuencia de ADN:	 A T T C G A C C A T C A G C A T A T G G G

La secuencia complementaria de esa cadena sería:	 T A A G C T G G T A G T C G T A T A C C C

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

Figura 4. Estructura del ADN.

En el año 1953, James Watson y Francis Crick publicaron su análisis y propuesta sobre la estructura del ADN: una do-
ble hélice. Estos dos investigadores usaron los resultados generados por otros científicos, 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.	 El análisis de la composición 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-
trón definido en la composición de las bases de las moléculas de ADN.
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2.	 Los estudios de difracción de rayos X del ADN realizados por Rosalind Franklin entre 1950 y 1953 (Fig. 5); ella obtuvo 
una fotografía excelente del ADN que sugería que la estructura del ADN era algún tipo de hélice.

               

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

c) Duplicación o replicación del ADN.

Una vez que se definió la estructura del ADN, la siguiente pregunta a contestar es como se transmite la información 
genética de padres a hijos. La molécula del ADN está formada por miles de bases nitrogenadas, lo que diferencia a una 
molécula de otra, es la secuencia o el orden en el que están colocados los nucleótidos. Por ejemplo, una molécula de 
ADN formada por 1.000 nucleótidos, podría ordenarse de 41000 formas distintas. Esta variación es esencial para poder 
almacenar una gran cantidad de información genética.

El ADN de todos los seres vivos está formado por nucleótidos similares, lo que distingue un gato, de un león o de una 
ballena es el orden en el que están dispuestos. En el caso del ser humano, todos compartimos el 99,8% de la informa-
ción genética, el restante 0,2% es lo que hace que cada individuo sea único 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, se desarrolle 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 información genética. 
El proceso de copiado del ADN recibe el nombre de duplicación o replicación (Fig. 6), y se lleva a cabo con la ayuda de 
diversas enzimas con funciones específicas. Este proceso se realiza en tres pasos:

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

•	 Elongación: Las hebras abiertas del ADN se utilizan como molde, donde la enzima polimerasa III, va 
reconociendo cada nucleótido 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 
colocación de los nucleótidos.

•	 Terminación: A lo largo del ADN hay secuencias de nucleótidos especiales llamadas de terminación. Cuando las 
enzimas se topan con una se estas secuencias, todas se desacoplan y se detiene el proceso de copiado. 
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Figura 6. Proceso de duplicación o replicación del ADN, donde se muestran las enzimas involucradas.

El proceso de duplicación 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 razón se dice que la duplicación del ADN es semiconservativa (Fig. 7). 

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

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

Figura 7. Replicación semiconservativa del ADN.
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COMPRENSIÓN LECTORA

ROSALIND FRANKLIN Y LA DOBLE HÉLICE

Texto y fotografías tomadas de Martins (2022).

Rosalind Franklin, fue una química británica que perfeccionó la técnica de 
cristalografía de rayos X, utilizada para determinar la forma de moléculas 
biológicas. «Con esta técnica, se coloca un espécimen cristalino en el cami-
no de un haz de rayos X. El rayo se dispersa en varios ángulos según la es-
tructura molecular del cristal, a esto se llama difracción. Rodeando al cristal 
con una película se capta esa difracción en manchas con diferente posición 
e intensidad.» (Martins, 2022).

En 1952, Franklin de 31 años de edad junto con su estudiante de doctorado 
Raymond Gosling, tomaron una imagen producida por difracción 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 valió en 1962, el Premio 
Nobel de Medicina a James Watson, Francis Crick y Maurice Wilkins. Sin em-
bargo, no se incluyó el nombre de Franklin en las publicaciones, ni se le 
otorgó el premio Nobel, a pesar de su invaluable aporte.

Rosalind Franklin trabajaba en el Kings College en Londres, uno de sus compañeros de laboratorio fue Maurice Wilkins. 
Por un malentendido, desde el comienzo no se llevaron bien y se tenían una mutua antipatía. Una de las posibles ra-
zones, es el hecho de que Rosalind era mujer y Wilkins no la aceptaba como colega y discutía 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 mostró la foto 51 a 
Watson, quién se la dibujo a Crick. Al ver el dibujo Crick inmediatamente reconoció que se trataba de una doble hélice. 
Además, Watson y Crick tuvieron acceso al informe de Franklin donde analizaba sus datos e incluía las mediciones 
de la molécula del ADN. Este informe, lo recibieron por Max Perutz quién se los proporcionó de forma informal y sin 
consultarlo con Franklin. Fueron los cálculos realizados por Franklin los que indicaron la estructura de la doble hélice.

Aunque Watson y Crick eran grandes científicos y poseían una capacidad de interpretación de datos excepcional, no 
contaban con datos físicos que respaldaran su modelo. La foto 51 y los cálculos de Rosalind Franklin fueron fundamen-
tales para dar fortaleza a su modelo.

Rosalind Franklin murió en 1958, a los 37 años de edad, debido a cáncer de ovario, probablemente producido por la 
exposición a material radiactivo al realizar sus experimentos. Murió cuatro años 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 falleció, nunca sabremos si se lo hubieran otorgado. Durante la ceremonia de premiación no se 
mencionó el nombre de Franklin, no se le agradeció en las publicaciones científicas, ni se le reconoció públicamente 
su gran aporte. Sin embargo, sin la dedicación, la perseverancia y la fortaleza de esta gran mujer científica, que sopor-
tó malos tratos y discriminaciones por parte de sus colegas por el hecho de ser mujer, no se hubiera descifrado uno 
de los enigmas más importantes de la Biología, la estructura del ADN. 
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PRACTIQUEMOS. Conteste las siguientes preguntas relacionadas con el tema que acaba de estudiar. 
Estas preguntas provienen de exámenes anteriores de la PNE y FARO.

1. Considere la siguiente información relacionada con los ácidos nucleicos:

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

La información anterior hace referencia al proceso de

A)	 Duplicación del ADN.

B)	 Síntesis de proteínas.

C)	 Transcripción del ADN.

2. Observe la siguiente secuencia de ADN:

Cadena 1:	 A – T – G – C – A – C

Cadena 2:	 _ – _ – _ – _ – _ – _

¿Cuál sería la secuencia complementaria más 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 descripción:

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

¿Qué investigadora produjo esta imagen y qué deducción permitió?

A)	 Rosalind Franklin; que el ADN tenía forma de doble hélice.

B)	 Martha Chase; que el ADN contenía proteínas.

C)	 Nettie Stevens; que el ARN era de doble cadena.
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II. EL ÁCIDO RIBONUCLEICO (ARN)

a) Función, estructura y composición química del ARN.

Cómo se mencionó anteriormente, el ADN contiene la información que determina la identidad de cada organismo 
vivo, la cual debe almacenarse y transmitirse a su descendencia. Sin embargo, está información debe ser traducida e 
interpretada para que sea expresada, esta es la función 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 ácido ribonucleico o ARN es un ácido 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). ii) Los nucleótidos contienen 
la azúcar ribosa. iii) Está formado por una sola cadena corta en forma de hélice.

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

Tabla 1. Comparación de las principales características del ADN y el ARN.

Característica ADN ARN
Bases Adenina, guanina, citosina y timina. Adenina, guanina, citosina y uracilo.

Azúcar Desoxirribosa. Ribosa

Forma Doble hélice, con enlaces de hidróge-
no y covalentes (fosfodiéster).

Cadena sencilla y corta, con enlaces cova-
lentes (fosfodiéster).

Función Almacena y hereda la información 
genética de cada organismo vivo.

Contiene las instrucciones para crear una 
proteína específica.

Ubicación Dentro del núcleo. Diversos sitios, dentro y fuera del núcleo. 

Tipos Solo hay un tipo. Mensajero (ARNm), ribosomal (ARNr) y de 
transferencia (ARNt) y otros tipos de ARN 
con funciones de regulación que fueron 
descubiertos después.
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b) Expresión de la información genética.

El término información genética se refiere a la secuencia de bases A, T, G y C que tiene una molécula de ADN. Cuando 
hablamos de la secuencia de bases nos referimos al orden o la combinación 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 proteína especifica. 

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

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

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

Figura 10. Procesos de transcripción y traducción del ADN realizados por el ARN.
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Figura 11. Tipos de ARN y su función: mensajero, de transferencia y ribosomal. 

1. Transcripción 

Para crear cualquier proteína específica que necesite la célula, se  hace una copia del pedazo de ADN, es decir, del gen 
que codifica esa proteína en particular. Solo una parte muy pequeña del genoma de cualquier organismo realmente 
codifica proteínas. Por ejemplo, los 20.000 a 30.000 genes que codifican proteínas 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 proteínas. 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 transcripción 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 región especial del ADN llamado promotor (iniciación). Una vez reconocido el promotor, la ARN po-
limerasa separa la doble hélice de ADN creando una burbuja de transcripción, y comienza a moverse a lo largo de la 
cadena, sintetizando el ARNm al adicionar los nucleótidos complementarios correspondientes (elongación). 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).   

 

               

Figura 12. Proceso de transcripción del ADN.
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Una vez copiada la secuencia de ARNm aún no está listo para cumplir su función. En el citoplasma nuclear, enzimas 
especiales le adicionan en los extremos una especie de cubierta que le permitirá unirse al ribosoma (organela respon-
sable de la síntesis de proteínas). Además, los genes de los eucariontes (organismos con núcleo en la célula) están 
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 está listo para salir del núcleo, y unirse a un riboso-
ma para crear una proteína.

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

2. Traducción o síntesis de proteínas

El ARNm formado en la transcripción, sale del núcleo con las instrucciones o el código solicitado, y se dirige a los ribo-
somas para entregar su mensaje y fabricar la proteína específica. Los ribosomas están formados por ARN ribosomal 
(ARNr) y son organelos con la función específica de sintetizar o crear proteínas. Están formados por dos subunidades 
(una pequeña y una grande) que se mantienen separadas, solo se unen cuando fabrican una proteína. La síntesis de 
proteínas en los ribosomas es un proceso complejo y se llama traducción.

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

Figura 14. ARN de transferencia.
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La traducción comienza cuando un ARNm se une a la subunidad pequeña del ribosoma, solo entonces se une la subuni-
dad grande y se completa el ribosoma. El ribosoma reconoce en el ARNm un codón de inicio (frecuentemente es AUG), 
y con la ayuda de las proteínas llamadas factores de iniciación IF1, IF2 e IF3 se adhiere el primer ARNt, correspondiente 
a la metionina. Después, el ribosoma se va moviendo a lo largo del ARNm, y los ARN de transferencia van colocando los 
aminoácidos (hasta 20 por segundo). En cada codón de ARNm, se va a colocar el ARNt con el respectivo anticodón y el 
aminoácido que trae consigo. Los aminoácidos transportados y colocados en el ribosoma, se van uniendo por enlaces 
peptídicos para formar una cadena de proteína. Cuando el ribosoma detecta un codón de terminación, la cadena de 
polipéptido recién formada es liberada, las dos subunidades del ribosoma se separan y liberan el ARNm (Fig. 15).

      

       

Figura 15. Proceso de traducción o síntesis de proteínas.

PRACTIQUEMOS. Conteste las siguientes preguntas relacionadas con el tema que acaba de estudiar. 
Estas preguntas provienen de exámenes anteriores de la PNE y FARO.

1. Considere la siguiente información:

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 transcripción, el ADN le transfiere su información a una mo-
lécula de ARN mensajero que participará en la síntesis de proteínas, proceso que tiene lugar en el citoplasma celular.

De acuerdo con la información anterior, en la transcripción se

A)	 Duplica la molécula de ADN

B)	 Produce la formación de una proteína 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 ácidos nucleicos:

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

II. Es una macromolécula simple, larga y no ramificada, formada por nucleótidos unidos por enlaces de fósforo.

Las afirmaciones I y II se refieren a los ácidos nucleicos denominados, respectivamente

A)	 Desoxirribonucleico y proteínas. 

B)	 Desoxirribonucleico y ribonucleico.

C)	 Ribonucleico y desoxirribonucleico. 
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3. Considere la siguiente información relacionada con síntesis de proteínas:

De acuerdo con la información anterior, ¿qué procesos se distinguen en los esquemas indicados con los números 1 y 2?

A)	 1 duplicación del ADN y 2 transcripción del ADN.

B)	 1 transcripción del ADN y 2 traducción del ARN.

C)	 1 traducción del ARN y 2 transcripción del ADN.

III. MUTACIONES GENÉTICAS

Afirmación 4.2: Comprenda la variabilidad genética expresada en el fenotipo, 
las características de los ácidos nucleicos, las mutaciones, los procesos de duplicación 

del ADN, la transcripción del ADN y la síntesis de proteínas.
Evidencias:

1.	 Analice la importancia, causas y consecuencias de las mutaciones genéticas.

2.	 Reconozca las patologías asociadas a las mutaciones, los efectos positivos de las mutaciones 

y las anomalías cromosómicas (trisomía y aneuploidía).

3.	 Reconozca por sus características y cariotipos, las anomalías cromosómicas los síndromes de Down, 

de Klinefelter y de Turner.

4.	 Reconozca las mutaciones de deleción, translocación, inserción e inversión de secciones del ADN.

La capacidad de las moléculas de ADN de almacenar, replicar, transmitir y decodificar información, es la base de la fun-
ción genética y de la vida. Sin embargo, los cambios producidos en la secuencia del ADN, ya sean espontáneos o indu-
cidos, son muy importantes, ya que proveen variación en las secuencias de los genes. Esta variabilidad es la fuente de 
la diversidad fenotípica o de características externas en los individuos, de las adaptaciones a los cambios ambientales, 
y en última instancia de la evolución.

Una mutación se define como una alteración o cambio en la secuencia del ADN. Este cambio puede afectar solo un 
par de bases, o puede ser una alteración 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 mutación y del grado en que la mutación afecta el producto génico. Debido a la variedad de tipos y efectos, las 
mutaciones se clasifican de diversas maneras:

a) Por su origen

Según el origen de las mutaciones, se pueden clasificar en espontáneas e inducidas. Las mutaciones espontáneas, son 
cambios en la secuencia de nucleótidos de los genes y no tienen una causa conocida, son accidentales, solo se dan. La 
tasa de mutación espontánea es extremadamente baja y varía entre organismos y entre especies. Por ejemplo, el maíz, 
la mosca Drosophila y los seres humanos tienen un promedio de 1 de cada millón (10-6) 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 mutágenos, son agentes naturales o artificiales que tienen el potencial de dañar el ADN y causar muta-
ciones inducidas. Algunos mutágenos naturales son toxinas de hongos, rayos cósmicos y la radiación UV del sol. Los 
mutágenos artificiales son producidos por el ser humano, algunos son el humo de tabaco, los rayos X, contaminantes 
industriales, etc.

b) Por su localización

Las mutaciones pueden clasificarse según el tipo celular donde se producen. Las mutaciones somáticas, 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 
(óvulos 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 evolución.

c) Mutaciones génicas, puntuales o de sustitución de bases

El cambio de un par de bases por otro en una molécula de ADN se llama mutación puntual o de sustitución de ba-
ses. El cambio de un nucleótido de un codón o triplete en una porción de gen, puede originar un nuevo codón que 
codifique para un aminoácido diferente, alterando la composición de la proteína final. Hay tres tipos de mutaciones 
puntuales:  1) Sustitución, cuando se cambia una base por otra; 2) Deleción, cuando se pierde una o más  bases y 3) 
Inserción, cuando se adiciona o se gana una o más  bases (Fig. 16).

               

                                                      
QUE FEO SIN ESA LUZ

Sustitución Deleción Inserción

Ganancia de
una letra

Pérdida de
una letra

Mutación puntual Mutación de cambio de fase Mutación de cambio de fase

Pérdida de una “F” Inserción de una “M”

Cambio de
una letra

QUÉ FEA SIN ESA LUZ
FUE FEO SIN ESA LUZ
QUÉ VEO SIN ESA LUZ

QUÉ EOS INE SAL UZ QUÉ FME OSI NES ALU Z

Figura 16. Representación y analogía de los tres tipos de mutaciones génicas o puntuales: sustitución, deleción e inserción.

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

En Costa Rica se realizó un estudio en el año 2003 para caracterizar las mutaciones causantes de fibrosis quística en el 
país. Una de las mutaciones más comunes, se conoce con el nombre de G542X, que indica que el aminoácido número 
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542 de la proteína que normalmente codifica para una glicina (versión no mutada), se convierte en un codón de termi-
nación o “stop” (versión mutada). Esto causa que la proteína no se termine de sintetizar. La proteína completa debería 
estar formada por casi 1500 aminoácidos. A nivel de ADN, la mutación se dio debido a que una G se cambió por una T 
(sustitución). 

Versión no mutada:

	 Codón:	 GTT	 CTT	 GGA	 GA

	 Aminoácido:	 Val	 Leu	 Gly	 Glu

	 Posición en la proteína:	 540	 541	 542	 543

Versión mutada: 

	 Codón:	 GTT	 CTT	 TGA	 GAA

	 Aminoácido:	 Val	 Leu	 Stop

	 Posición en la proteína:	 540	 541	 542

d) Mutaciones cromosómicas

Estas mutaciones incluyen cambios que eliminan, añaden o reordenan partes importantes de uno o más cromosomas 
(Fig. 17). A continuación se explican cada una.

1.	 Deleción

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

2.	 Duplicación

Cuando cualquier parte del cromosoma está presente más 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 evolución.

3.	 Inversión

Un segmento de cromosoma esta girado 180o sobre sí mismo, no implica la pérdida de la información genética, sino 
un reordenamiento lineal de la secuencia. Las inversiones pueden o no tener efectos observables en el organismo.

4.	 Translocación

Es el desplazamiento de un segmento de un cromosoma, a otra parte del genoma. No hay pérdida o ganancia 
de la información genética, solo un reordenamiento. Esto puede o no afectar la viabilidad de los individuos. Si la 
información genética queda intacta y en el sitio de corte no hay información genética crucial (un gen, por ejemplo), 
la translocación se llama balanceada y no hay efectos sobre el organismo.  Si en el sitio de corte hay información 
genética crucial, las consecuencias para el organismos pueden ser muy graves. 
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Figura 17. Tipos de mutaciones cromosómicas.

e) Mutaciones cromosómicas

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 está 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 cromosómicas, son variaciones (adición o pérdida) en el genoma de uno o más cromosomas. Esta variación se 
origina principalmente por un error aleatorio durante la producción de los gametos (óvulo y espermatozoide), donde 
los cromosomas no se separan adecuadamente durante la división celular. 

De manera general, se llama aneuploidía, cuando un organismo gana o pierde uno o más cromosomas. La pérdida 
de un solo cromosoma se llama monosomía, y la ganancia de un cromosoma se llama trisomía. A continuación, se 
explicarán con más detalle.

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

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

El Síndrome de Turner (45, X) es una monosomía 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 única monosomía viable en humanos. Normalmente 
las mujeres presentan cromosomas XX y los varones XY. Los individuos afectados por este síndrome, tienen genitales 
femeninos pero los ovarios son rudimentarios, estatura baja, problemas cognitivos, pliegues cutáneos en la parte pos-
terior del cuello y mamas poco desarrolladas.

Figura 19. Cariotipo del Síndrome de Turner, se observa una monosomía en los cromosomas sexuales.

2.	 Trisomía

Se refiere a la adición de un cromosoma extra (2n + 1), los individuos trisómicos son más viables que los monosómicos. 
Dos ejemplos de trisomía en el ser humano son el síndrome de Down y el de Klinefelter, que se explican a continuación.

El Síndrome de Down (47, 21+), es la única trisomía 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 niños nacidos vivos. Presenta de 12 a 14 características distintivas, pero cada individuos manifiesta 
de 6 a 8. Los individuos presentan típicamente ojos rasgados, cara achatada, cabeza redonda, estatura baja, lengua 
sobresaliente, manos anchas y cortas, desarrollo físico, motor y mental retrasado, tono muscular bajo, malformaciones 
cardíacas.
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Figura 20. Cariotipo del Síndrome de Down, se observa una trisomía en el cromosoma 21.

El Síndrome de Klinefelter (47, XXY), es una trisomía 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 
XX y los varones XY. Los individuos con este síndrome tienen genitales masculinos, pero los testículos son rudimenta-
rios y no producen esperma, ligero aumento de las glándulas mamarias, caderas redondeadas, inteligencia por debajo 
del promedio.

Figura 21. Cariotipo del Síndrome de Klinefelter, donde se observa una trisomía en los cromosomas sexuales.
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PRACTIQUEMOS. Conteste las siguientes preguntas relacionadas con el tema que acaba de estudiar. 
Estas preguntas provienen de exámenes anteriores de la PNE y FARO.

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

Secuencia de ADN normal Secuencia de ADN mutado

3’  TAC TGA TCT TTA ACC  5’ 3’  TAC TGA TGT TTA ACC  5’

Cadena molde 5’  ATG ACT AGA AAT TGG  3’ 5’  ATG ACT ACA AAT TGG  3’

Secuencia ARN 5’  AUG ACU AGA AAU UGG  3’ 5’  AUG ACU ACA AAU UGG  3’

Aminoácido Met   Thr   Arg   Asn   Trp Met   Thr   Thr   Asn   Trp

De acuerdo con la información anterior, se deduce que los cambios

A)	 Produjeron alteraciones en el número de genes dentro de los cromosomas.

B)	 En el nucleótido no resultan en cambios estructurales o funcionales de la proteína.

C)	 En las bases dan lugar a un aminoácido diferente, esto genera cambios estructurales 
o funcionales en la secuencia de la proteína.

2. Analice la siguiente información:

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

¿Cuál argumento correcto está relacionado con la información anterior?

A)	 Aneuploidía o trisomía, se da la adición extra en el cromosoma 21.

B)	 Mutación cromosómica, en el cromosoma se da la translocación.

C)	 Mutaciones cromosómicas, hay alteración de la secuencia de los genes del cromosoma.

3. Imagina que un grupo de estudiantes expone células a radiación UV y luego observa alteraciones en el ADN. 
¿Cuál de las siguientes hipótesis explica mejor lo que está ocurriendo?

A)	 Las células absorben más proteínas bajo la radiación.

B)	 La radiación UV puede causar mutaciones al romper los enlaces entre nucleótidos.

C)	 Las mutaciones ocurren sólo por herencia y no por agentes externos.
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IV. PRINCIPIOS DE GENÉTICA 

Afirmación 2: Identifique términos básicos de genética y la herencia biológica relacionada 
con las características de los individuos contenidas en sus genes y su interrelación.

Evidencias:

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

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

2.	 Identifique y diferencia términos opuestos o contrastantes relacionados con las características de los individuos.

3.	 Reconozca los aportes de Gregorio Mendel a la genética.

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

Hasta la década de los 50s, los científicos no sabían cuál era la molécula responsable de almacenar y transmitir la infor-
mación hereditaria de los padres a los hijos. Gracias a los experimentos de Gregorio Mendel a mediados del siglo XIX, 
se demostró que las características se heredan, de una manera predecible. 

a) Conceptos

En esta sección, vamos a estudiar la forma en la que las características físicas, fisiológicas y de comportamiento, son 
transmitidas de los padres a los hijos por medio de los cromosomas. Pero primero, debemos entender algunos concep-
tos básicos que se van a repetir a lo largo de todo el bloque.

Anteriormente mencionamos que el ácido desoxirribonucleico o ADN, se encuentra dentro del núcleo de cada célula y 
es el responsable de almacenar toda la información genética de cada individuo. El ADN está organizado en estructuras 
llamadas cromosomas (Fig. 22), que ayudan a organizar y condensar el ADN dentro del núcleo. 

                                       

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

Todas las células somáticas, es decir, las que no son sexuales (óvulos y espermatozoides), de un individuo de una es-
pecie tienen el mismo número de cromosomas. La mayoría de los organismos presentan un número 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 homólogos. El conjunto de cromosomas de un individuo organizado en sus cromosomas homó-
logos, se llama cariotipo (Fig. 23). El número de cromosomas varía dependiendo de la especie y se le llama genoma 
(secuencia total del ADN), por ejemplo el genoma del ser humano, está 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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CARIOTIPO HUMANO CARIOTIPO CHIMPANCÉ

Figura 23. Cariotipo del ser humano, donde se observan los 23 pares de cromosomas homólogos (2n).

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

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 
característica que codifica se expresa en el individuo con solo que una copia esté presente; por el contrario la caracte-
rística de un alelo recesivo solo se expresa cuando está presente en ambas copias. Se utilizan letras mayúsculas para 
representar a los alelos dominantes y minúsculas para los alelos recesivos. Se dice que son homocigotos (homo signi-
fica igual), 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. Representación de varios locus en un cromosoma, y la diferencia entre alelos homocigotos y heterocigotos.

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

La palabra fenotipo se refiere a la ca-
racterística visible que se expresa en el 
individuo, por ejemplo, el color de ojos 
o el tipo de pelo. En cambio el genoti-
po, se refiere a la combinación de alelos 
que determinó que esa característica se 
expresará: homocigoto o heterocigoto.

En la figura 26 se observan algunas ca-
racterísticas específicas del tipo de pelo 
(fenotipo), con sus respectivo genotipo 
(dominante o recesivo). En general, las 
características de color y textura de pelo 
son complejas, pero por simplicidad se 
ven como monogénicas.

Genotipo: AA o Aa	 aa

Figura 26. Ejemplos de la expresión de 
fenotipo (característica visible) con su 
respectivo genotipo (homocigoto o he-
terocigoto).
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b) Aportes de Gregorio Mendel a la Genética

Gregorio Mendel nació en 1822, en lo que hoy se co-
noce como República Checa, su padre era jornalero y 
su madre provenía de una familia de jardineros. Estu-
dió física, matemáticas e historia natural en la Univer-
sidad de Viena. En 1843 Mendel ingresó al Monasterio 
Agustino de Brno, donde le dieron una posición como 
docente de ciencias del colegio local, y recibió 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.

Mendel decidió realizar sus estudios de cruces usando la planta de guisantes (petipoas), debido a que presenta muchas 
variedades, y su reproducción es fácil y rápida. Otra posible razón para usar esta planta es que se necesitaba  una buena 
verdura para la alimentación de los monjes del monasterio. 

Mendel sabía 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 

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

Después de tabular y analizar matemáticamente miles de datos, Mendel concluyó 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 óvulo y el masculino el espermatozoide. También propuso los términos dominante y recesivo, 
refiriéndose al rasgo que se observaba en las plantas hijas. Gregorio Mendel basándose en las probabilidades estadís-
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 líneas puras y difieren en una sola característica,  la 
progenie (los hijos) tendrán el mismo fenotipo (el dominante) (Fig. 27). 

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

Figura 28. Segunda Ley de Mendel o Ley de la Segregación. La ley está 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. Llegó a esta conclusión al analizar dos rasgos transmitidos al mismo tiempo (Fig. 29).

Figura 29. Tercera Ley de Mendel o Ley de la Segregación Independiente, utiliza dos rasgos o caracteres.
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Gregorio Mendel es considerado el padre de la Genética. En resumen, los aportes fundamentales de la genética men-
deliana son:

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

2)	 La herencia 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)	 El fenotipo es la expresión 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 exámenes anteriores de la PNE y FARO.

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

Gregorio Mendel calculó las probabilidades en los cruces y demostró que, entre las plantas de guisantes, algunas carac-
terísticas permanecen ocultas y solo se manifiestan en el fenotipo cuando están en condición homocigota.

La información anterior hace referencia al término denominado

A)	 Alelo dominante.

B)	 Cariotipo.

C)	 Recesivo.

2.  Considere la siguiente información sobre un caso:

En la clase de biología, se solicita a los estudiantes que formen diferentes grupos. Luego, se les pide características 
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 información anterior, las características mencionadas por los estudiantes corresponden al

A)	 Cariotipo, ya que describe las características de los cromosomas.

B)	 Genotipo, pues relaciona la condición 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 información:

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

II. 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 óvulos.

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

A)	 1 sexual y 2 somática.

B)	 1 haploide y 2 diploide.

C)	 1 diploide y 2 haploide.
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V. CRUCES GENÉTICOS

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

Evidencias:

1.	 Reconozca los principios mendelianos para resolver cruces monohíbridos.

2.	 Identifique los componentes presentes en genealogías y cuadros de Punnett.

3.	 Determine por medio del cuadro de Punnett el porcentaje fenotípico obtenido.

4.	 Resuelva cruzamientos de herencia biológica aplicando los principios de genética mendeliana.

5.	 Resuelva cruzamientos de herencia biológica en relación con alelos múltiples, intermedia, codominante 

y ligada a cromosomas sexuales.

Ya que manejamos los conceptos básicos 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 fenotípicas y genotípicas de los hijos. 

a) Cruces monohíbridos

En este tipo de cruces, se toma en cuenta un solo rasgo o característica, y es la que se utiliza en el cuadro de Punnett. 
Aquí vamos a analizar tres tipos de cruces monohíbridos: dominancia completa, dominancia incompleta y codomi-
nancia. La diferencia entre ellas, se define por la relación 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 distribución de la posible descendencia de un cruce entre dos genotipos 
conocidos. Para utilizar los cuadros correctamente para resolver un cruce monohíbrido, sigue los siguientes pasos (ver 
Fig. 30):

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

Paso 2: Escriba los genotipos del cruce que va a realizar, es decir, el de la mamá y el papá.

Paso 3: Identifique cuáles 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 mamá en la parte superior y los del papá 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 mayúsculas y luego las minúsculas.

Paso 6: Calcula las probabilidades, cada cuadro vale 25 % (o lo que es lo mismo: ¼).

2. Dominancia completa

La dominancia completa toma en cuenta una sola característica, donde el alelo dominante no permite que se exprese 
la característica recesiva, por esta razón 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 mayúscula y el recesivo con minúscula.
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Figura 30. Cuadro de Punnettt con dominancia completa. El alelo dominante expresa 

el color rojo, el recesivo el color blanco, los heterocigotos serán 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 está considerando 
casarse con Roberto que tiene los ojos cafés, creen que es heterocigoto. Ella quiere saber cuál es la probabilidad de que 
alguno de sus hijos nazca con ojos de color azul.  Nota: en realidad la mayoría de características humanas son comple-
jas y están determinadas por la acción de muchos genes en interacción 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 cómo 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 4: 

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

Probabilidades genotípicas:
50% Heterocigoto
50% Homocigoto recesivo
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3. Dominancia incompleta

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

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 
y una gallina que difiere en el color del plumaje, 
sabiendo que se pueden obtener animales con 
plumaje gris azulado. ¿Cuál es el porcentaje es-
perado para la condición genotípica y fenotípica 
de este cruce?

Cruce:

Fenotipo negro Fenotipo blanco

NN = Negro

BB = Blanco

BN = Gris azulado

NN x BB

B B

N NB NB

N NB NB

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

Probabilidades genotípicas:
100% Heterocigoto
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4. Codominancia 

Cuando un alelo presenta codominancia, los individuos heterocigotos van a expresar el fenotipo de los dos homoci-
gotos. En la figura 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 minúsculas, 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.

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 característica intermedia. Se desea realizar un cruce entre un caballo rojizo con manchas blancas 
con una hembra blanca. ¿Cómo serán los fenotipos y genotipos esperados de la descendencia?

RR = Rojizo

BB = Blanco

RB = Rojizo con manchas blancas
RB x BB

B B

R RB RB

B BB BB

Probabilidades fenotípicas: 
50% Rojizo con manchas blancas 
50% Blancos

Probabilidades genotípicas: 
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 están ausentes en el cromosoma Y, por esta razón también se dice que son transmitidos por la madre (Fig. 34). 
Otro nombre más 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.

        

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 superíndice. Al cromosoma 
Y no se le coloca ningún 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 condición, pero si tiene el alelo recesivo que lo 
produce y por lo tanto puede heredarlo a sus hijos. Cuando escriba las probabili-
dades fenotípicas y genotípicas debe indicar si son hembras o machos.
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Resolvamos este ejercicio:

La hemofilia es una condición que no permite que la sangre forme el coágulo o costra cuando se forma una herida en 
el cuerpo. Es transmitida por el cromosoma X de la madre. ¿Cuáles serían las probabilidades fenotípicas de la progenie 
si una mujer portadora de hemofilia, tiene hijos con un hombre hemofílico?

H = Sana		  XH Xh - XhY
h = Hemofilia                                                          

Probabilidades fenotípicas:

25%  Hembra sana* 
25% Hembra con hemofilia 
25% Macho sano 
25% Macho con hemofilia

XH Xh

Xh XH Xh Xh Xh

Y XHY XhY

*Estas mujeres en este caso son fenotípicamen-
te sanas, aunque son portadoras. Decir que son 
portadoras se refiere al genotipo. 

b) Cruces con alelos múltiples: Tipo de sangre

Existen cuatro tipos de sangre humana, definidos por el tipo de antígeno que presentan los glóbulos rojos en su mem-
brana celular. El tipo de sangre de los hijos se define por la interacción de dos alelos en los padres (Fig. 36). Los tipos de 
sangre A y B tienen dos genotipos: uno homocigoto y otro heterocigoto. En cambio, AB y O, solo tienen un genotipo. El 
gen que determina el grupo sanguíneo ABO tiene tres alelos (IA, IB e i).  A esto se le conoce como alelos múltiples porque 
son más de dos.  Sin embargo, como cada individuo es diploide y solo puede tener dos alelos, los cruces se hacen como 
cualquier cruce monohíbrido. 

                    

Tipo O

Sin antígeno Antígeno A

Antígeno A

Antígeno BAntígeno B

Tipo A Tipo ABTipo B

Alelos que determinan el tipo 
de sangre en los hijos.

Tipo de 
sangre

Genotipo

A IA IA IAi

B IB IB IBi

AB IA IB ---

O ii ---

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

Dos hombres (padre 1 y padre 2) reclaman en un juzgado la paternidad de un niño, cuyo grupo sanguíneo es O. La 
madre es del grupo O, mientras que el posible padre 1 es del tipo B y el posible padre 2 es de tipo AB. ¿Cuál considera 
que es el padre?, argumente su decisión usando cuadros de Punnett.

O = ii			   i i x ? 
B =  IBIB  o IBi
AB = IA IB

El padre 2, no puede ser el padre ya que es san-
gre AB, la cual no contiene el alelo i. Por lo que 
es imposible que se lo heredará al hijo.

Padre 1
IB i

i IBi ii

i IBi ii

El genotipo de la sangre O es homocigoto rece-
sivo (ii). La madre tiene el alelo recesivo, y sólo 
el padre 1 podría tener i, en caso de que sea 
heterocigoto B. 

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

c) Cruces dihíbridos

Este tipo de cruces se realiza cuando se toman en cuenta dos alelos o dos características 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 (según nos lo indica 
la tercera ley de Mendel). Las probabilidades fenotípicas 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 dihíbridos aplica los siguientes pasos:

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

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

Paso 3: Identifique cuáles son los alelos en los gametos de cada progenitor. Para un cruce dihíbrido, 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 mamá en la parte superior y los alelos 
correspondientes a los gametos del papá a la izquierda. La información 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 mayúsculas y luego las minúsculas. Cuando los cruces son dihíbridos 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 dihíbrido cada cuadro vale 1/16.
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R = Semilla redonda 
r = Semilla arrugada

Y = Semilla amarilla 
y = Semilla verde

9/16 = Semilla redonda y amarilla. 
3/16 = Semilla arrugada y amarilla. 
3/16 = Semilla redonda y verde. 
1/16 = Semilla arrugada y verde.

Nota: Debes escribir las mismas letras 
juntas, en ese caso, las Rs juntas y las Ys 
juntas y si hay mayúsculas se ponen an-
tes que las minúsculas. Además, cada 
gameto debe tener una letra de cada 
gen. La suma de las fracciones te debe 
dar 16.

Figura 37. Cruces con dos alelos.

d) Genealogías

Otra forma de analizar o detectar rasgos que son heredados genéticamente es por medio de las genealogías. Segura-
mente conoces o has oído hablar de los árboles genealógicos o familiares, pues a eso nos referimos. En las genealogías, 
el cuadrado simboliza a los machos y los círculos a las hembras. Las figuras con color, indican que tiene la condición o 
característica que se está analizando. En la figura 38 se muestra el ejemplo de una genealogía con polidactilia, es decir, 
que tienen más dedos de lo normal. La enfermedad se está heredando en forma dominante, porque vemos a personas 
enfermas en todas las generaciones. 

Figura 38. Ejemplo de genealogía que representa los individuos con polidactilia.
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PRACTIQUEMOS. Conteste las siguientes preguntas relacionadas con el tema que acaba de estudiar. 
Estas preguntas provienen de exámenes anteriores de la PNE y FARO.

1. Considere la siguiente información sobre un cruce de alelos múltiples:

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, ¿cuál 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 información sobre un cruce de genética:

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

Si se realiza el cruce anterior, ¿cuáles son los porcentajes fenotípicos esperados?

A)	 100 % de color negro.

B)	 50 % de color negro y 50 % de color blanco.

C)	 75 % de color negro y 25 % de color blanco.

3. Mariángel 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 cuál será 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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