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LA HERENCIA DEL SEXO

Como ya sabemos el

sexo en la especie ¢ Mujer d Hombre
humana esta XX > XY
determinado por los

cromosomas sexuales @ @

X e Y. Las mujeres
son homogameéticas @
(XX) y los hombres
heterogaméticos
(XY). Si en el
momento de la
concepcion se unen
un ovulo X con un
espermatozoide X, el
zigoto dara una muijer.
Si se unen un ovulo X
con un
espermatozoide Y,
dara una hombre.




En general, las sp. poseen una pareja de cromosomas que determinan el sexo: son los
heterocromosomas o cromosomas sexuales. El resto de cromosomas son los autosomas.
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DETERMINACION CROMOSOMICA DEL SEXO

—Homogamé'rico: XX
Sexo ) -

| Heterogamético: XY

Machos heterogaméticos

Ma&ho Hembra

AN,

Cromosoma " Cromosoma W

L, MACHOZZ  _ HEMBRAZ W

Delcrucetomando un cromosoma de cada una
se obtiene como posible descendencia:
50% MACHOS Y ,' A HEMBRAS

XY hembra: XX (sp humana)

XO: hembra: XX [ortopteros (saltamontes)]

Machos homogameéticos

L, ZZ (# XX): hembra: ZW (= XY) (aves)

ZZ: hembra: ZO [lepidopteros (mariposas)]



En abejas y avispas la herencia del sexo depende de la dotacidon
cromosdmica, haploide o diploide.

Células
somaticas Gametos

MEIOSIS PARTENOGENESIS
3
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Macho

MITOSIS

ECUNDACION A
‘ ?

Hembras estériles
0 bien unareina

Macho



DETERMINACION DEL SEXO POR EQUILIBRIO GENETICO

En la Drosophila melanogaster,
el sexo es debido a un
equilibrio genético (sistema XA).

Cada X tiene una carga de
feminidad y cada juego de , Macho
autosomas (A-) una carga de e '
masculinidad.

El cociente X/A
determina el sexo.

<0,5 - supermarcho o metamacho Hembra
=0,5 - macho

X/A < >0,5y<1- intersexo (machos a T2 ; hembras a T21)

=1 - hembra

| >1 - superhembra o metahembra (débiles y estériles)




DETERMINACION DEL SEXO POR INVERSION SEXUAL

Si el animal, durante una época de su vida son de un sexo y
después son del sexo contrario.

Ej.: si las gallinas (ZW) pierden sus ovarios, al carecer de la hormona sexual femenina
se convierten en machos (desarrollan testiculos y espolones, cola mas larga...).




DETERMINACION DEL SEXO EN LAS PLANTAS

E(3
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- inflorescencia
< f" ny masculina Q\ K(z Q\ :
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forss § ? Maiz Monoica Dioica

La determinacion del
sexo depende de una
pareja de genes.

/‘) ‘z" '.~».
flores femeninas

No hay determinacion genética del
sexo. Tanto los anterozoides como
las oosferas proceden de idénticas
células diploides.

Palmera datilera




DETERMINACION GENICA DEL SEXO (EN LAS PLANTAS)

El sexo no viene determinado por un cromosoma. Existe una serie de
genes alelos determinantes del sexo, que pueden o no localizarse en
un cromosoma sexual.

m (masculino) > h (hermofroditismo) > f (feminismo)

machos > mm, mh, mf
> hermafroditas > hh, hf
hembras > ff




DETERMINACION DEL SEXO POR EL AMBIENTE

El sexo se modula después de la
fertilizacion por variables del
entorno: temperatura (la principal),
tipo de nutricion, duracion del dia,
humedad, ..., incluso la propia
poblacion.

Se da sobre todo en anfibios y reptiles (en especial en los cocodrilos).

Nido de cocodrilos




DETERMINACION GENETICA DE LOS SEXOS

Organismos Sexos Genes/Cromosomas
Cucurbitéceas AA,LAA, AA,
R R A R

Ll ) AA, (A >A>A))

Algunos insectos: s d Haploide (n)
Himenopteros 79@" 77’37 Q Diploide (2n)
(hormiga, abejas) : i
Algunos insectos: Q@ XX
Ortopteros W w’ o4 XO
(saltamontes) #s '
Algunos insectos: / o XY (X/A=0,5)
Dipteros \/'l"\ \.ﬁ\ Q XX (X/A=1)
(moscas) ’ y otros varios
Lepidépteros, o} 77
reptiles y aves (v ' ? W

g XY

? XX

Moluscos, equinodermos
y mamiferos (incluida F ”

la humana)

Tipo de determinacion

Génica
El caso expuesto es de una
cucurbitdcea (Ecbalium)

Génica/Cromosémica
Heterocigosis del locus
sexual = hembra

Cromosémica
La presencia de un solo cr. X
determina el macho

Cromosémica
Relacién entre el n° de crs. Xy
el n° de juegos autosémicos A

Cromosémica
Sexo homogamético = macho
Sexo heterogamético = hembra

Cromosémica
Sexo homogamético = mujer
Sexo heterogamético = varén



HERENCIA LIGADA AL

SEXO




PATRONES DE HERENCIA

Existen diferentes patrones de herencia segin las
posibles localizaciones de un gen:

- Herencia ligada al sexo: basada en la variacion de
genes simples en los cromosomas determinantes del
sexo (heterocromomas).

- Herencia autosdomica: basada en la variacion de genes
simples en cromosomas regulares o autosomas (Mendel).

- Herencia citopldsmica: basada en la variacion de genes
simples en cromosomas de mitocondrias (herencia
materna) o cloroplastos.




HERENCIA LIGADA AL SEXO

Cromosoma X m_.—

772 T
T, R )
Cromosoma Y O
G D e )
Region Homologa Region diferencial

%////% Caracteristicas ligadas parcialmente al sexo

Caracteristicas ligadas totalmente al cromosoma Y

- Caracteristicas ligadas totalmente al cromosoma X




Porcion no homadloga, genes ligados al X

)
A
—— | O
. Y
Genes ginantropos .,
Region
pseudoautosomica

A
.o .o \
Herencia parcialmente
ligada al sexo y
w

Genes holandricos



HERENCIA LIGADA AL SEXO

Caracteres
gindntropos

segmento
diferencial

N . Caracteres
holandricos

\/

segmento
homdlogo . .
\ XX | ——> Homocigosis
X« Y XY | —> Hemicigosis

En los machos, existe hemicigosis, por tanto, los genes ginandricos y los
holandricos se manifestaran siempre, aunque sean recesivos. Pero en las
hembras, los alelos recesivos solo se manifestaran en homocigosis.




E Gen normal x Gen recesivo anormal F’ Gen del sexo

Hembra Macho Hembra Macho
portadora normal portadora normal

En los machos, existe hemicigosis, por tanto, los genes ginandricos y los
holandricos se manifestaran siempre, aunque sean recesivos. Pero en las
hembras, los alelos recesivos solo se manifestaran en homocigosis.




HERENCIA LIGADA AL SEXO

Los alelos para el color de ojos y color de cuerpo
estan en el cromosoma X, perono en el Y.

Drosophila
melanogaster

Ojos rojos (w+): dominante.

Ojos blancos (w): recesivo.

Cuerpo bronceado (y+): dominante.
Cuerpo amarillo (y): recesivo.

La hembra de ojos rojos 'y cuerpo amarillo es homozigotica para el color
de ojos rojo (dominante) y para el color de cuerpo amarillo (recesivo).
El macho de ojos blancos y cuerpo bronceado es hemizigotico para
ambos: el recesivo ojos blancos y el dominante cuerpo bronceado.



HERENCIA LIGADA AL SEXO
Fi  espemotcecide] [P
! Ei !..l'
HN

§ Drosophila

melanogaster
huevos

~
Las hijas son Los hijos son
heterozigotas de hemizigotas de
ojos rojos y ojos rojos y
cuerpo bronceado

cuerpo amarillo
f
AN

Las hijas heredaran los ojos rojos de la madre (alelo

dominante) y el cuerpo bronceado del padre (alelo dominante).
Seran heterozigotas para ambos caracteres.

Puesto que los alelos para color de ojos y del cuerpo estdn en el
cromosoma X, los hijos heredardn estos caracteres de la madre
solamente. El fenotipo de ellos es el mismo que el de la madre.



HERENCIA LIGADA CROMOSOMA X

PADRE
NORMAL

daltonismo %
hemofilia @] segmento

=i
diferencial [~

MADRE
PORTADORA , '

segmento
homdlogo

>
<

f Py

hombre mujer hombre mujer

NORMAL M DRM AL AFECTADO PC}RTADCI' RA

La mayor parte del cromosoma Y es casi genéticamente inactivo (es
heterocromatina), igual que el segmento homdlogo del cromosoma X.
En cambio, el segmento gindandrico contiene mds de 120 genes.




Defecto genético recesivo X X4
ligado al cromosoma X - hija "~ nina (no afectada)

XX

nina (portador)

X3

El padre transmite La madre transmite

Pt hadals

Las hijas estdn afectadas sin son homocigoticas para el cardcter
recesivo; si solo presentan el gen recesivo es un X, seran
portadoras. Los hombres que hereden el X con el gen defectuoso,
estan siempre afectados.

25% 235%

nino (no afectado) nino (con defecto)

x4y

w
af




HERENCIA LIGADA AL SEXO. HEMOFILIA

Es debida a dos genes ginandricos y uno autosomico.

GENOTIPOS Y FENOTIPOS POSIBLES
EN EL CASO DE LA HEMOFILIA

La hemofilia esta determinada por un gen
recesivo (h) localizado en el cromosoma X,
frente al alelo normal (H). Los genotipos y
fenotipos posibles son:

XHXH ... Mujer normal
XHXh ... Mujer portadora

Xhxh ... Mujer hemofilica?

XY o Hombre normal

XrY .. Hombre hemofilico

TIPOS DE HEMOFILIA

A: escasez de factor de coagulacion VI
(gen ginandrico) (83 %)

B: escasez de factor de coagulacion IX
(gen ginandrico) (15 %)

C: escasez de factor de coagulacion Xl
(gen autosémico) (2 %)



HERENCIA LIGADA AL SEXO. HEMOFILIA

. Mujer ' Hombre
Los descendientes entre una XHXh - XHY
mujer portadora y un hombre —
normal pueden ser: ﬂ
V
25% mujer normal, XHXH @ @ @
25% mujer portadora, XHXh \;
25% hombre normal, XY
\
25% hombre hemofilico, XY A
XH) @
&
(XH XHXH XHY

h XHX" Xhy




HERENCIA LIGADA AL SEXO. HEMOFILIA

Los descendientes entre una
mujer normal ¥ un hombre
hemofilico pueden ser:

50% mujer portadora, XHXh
50% hombre normal, XHY

. Mujer " Hombre
XHXH b4 Xhy
J ]
% Q v
\
x¥) XHXP XHY




Imagen que
observa dentro
del circulo una

persona de vision
normal

Una persona daltonica
vera el namero 70.

Test del daltonismo




El daltonismo estd regido por tres

genes ginandricos recesivos:

ia

4

—> Protanop

Ceguera para
el rojo.

ia

é

—> Deuteranop
———> Trinatopia

Ceguera para
el rojo y el

Ceguera para
verde.

el verde.




Portadora Vision normal Portadora Dalténico

iSiG L . Visién .
Portadora Dalténico Portadora Daltdnica Dalténico
normal normal

Vision
normal



CARACTERES INFLUIDOS POR EL SEXO

Estdn determinados por genes autosomicos o por genes de los
segmentos homologos de los heterocromosomas,
pero para para manifestarse, dependen del sexo del individuo.

CALVICIE HEREDITARIA ‘

Depende de un gen C'que se comporta como dominante en los
hombres y como recesivo en las mujeres:

CC: hombres y mujeres normales.

CC’: calvicie en el hombre, pero no en la mujer.
C'C’: calvicie tanto en el hombre como en el mujer.

Hay caracteres
limitados a un sexo.




CARACTERES INFLUIDOS POR EL SEXO

Influencia del sexo en la
expresion de los genes

+ Variacion de dominancia segun el sexo:

* H1 Presencia de cuernos es recesiva en hembras y
dominante en machos

Fenotipo Genotipo Fenotipo

hembras machos
Astada H1H1 Astado
Mocha H2H2 Mocho
Mocha H1H2 Astado




Algunas normas sencillas para saber si un gen esta ligado o no al sexo.

1% El gen no estara ligado al cromosoma Y, si el caracter lo presenta por lo
menos alguna mujer.

@

Tomd

Razonamiento: Las mujeres no tienen cromosoma Y.




Algunas normas sencillas para saber si un gen esta ligado o no al sexo.

2% El gen no estara ligado al cromosoma Y si el caracter lo presenta un hijo
varon pero no lo tiene su padre

Han®

Tomd

Razonamiento: A 5 el cromosoma Y le ha venido de su padre, 1, luego 1 también
deberia presentar el caracter.




Algunas normas sencillas para saber si un gen esta ligado o no al sexo.

3% Si el gen es recesivo, no estara ligado al X si el padre no presenta el caracter

pero tiene una hija que si lo presenta.

En consecuencia, el gen recesivo estara en un autosoma.

O

Genotipos posibles
[considerando el caractker cormno
autosdrnico recesival
1 A 4 aa
2 A = aa
o A0, =) aa

PAYS

oeme

Razonamiento: Si estuviese ligado al X, 4 deberia de ser X3X3, luego su padre,1,
deberia de ser X3Y y tendria, por lo tanto, que presentar el caracter.




Algunas normas sencillas para saber si un gen esta ligado o no al sexo.

44 Si el gen es recesivo, no estara ligado al X si una madre con el caracter tiene
un hijo varén sin él.

En consecuencia, el gen recesivo estara en un autosoma.

Genotipos posibles
[considerando el caractker cormno
autosdrnico recesival
1 Aa |4 a4 1 2

Razonamiento: Si estuviese ligado al X, 2 deberia de ser X3X3, luego su hijo
varon, s, deberia de ser AY y tendria que presentar el caracter, ya que los hijos
heredan el cromosoma X de la madre.




Algunas normas sencillas para saber si un gen esta ligado o no al sexo.

5" Si el gen es dominante, no estara ligado al X si el padre presenta el caracter y
no lo presentan todas sus hijas, independientemente de como sea la madre.

En consecuencia, el gen recesivo estara en un autosoma.

Genotipos posibles
[considerando el caractker cormno
autosdrnico dorminante)

1 iy 4 Jiy: 1 Fi
2 a8 5 as
2 ad £ aa 3 4 5 6

Razonamiento: Si estuviese ligado al X, 1 deberia de ser X*Y, luego todas sus
hijas llevaran el cromosoma X*del padre y tendrian que presentar el caracter.
Como 6 no lo presenta, el caracter sera autosomico.




HERENCTA

AUTOSOMICA




GRUPOS SANGUINEOS: SISTEMA ABO (ALELISMO MULTIPLE)

Ln ejemplo mas complejo es el de los grupos sanguineos (sistema ABO). Este
caracter viene determinado por tres genes alelos: I*, que determina el grupo A,
IB, que determina el grupo B e i, que determina el grupo O. Los genes T2 e IP
son codominantes y ambos son dominantes respecto al gen i que es recesivo.

Los cuatro fenotipos sanguineos estan controlados por tres alelos.

Genotipos posibles Fenotipos
|A A A
1A 10 A
|B |B B
1B 10 B
|A B AB
1019 o)




HERENCIA DE LOS GRUPOS SANGUINEOS: SISTEMA ABO

VAV ’(T) _) - > L ‘ - e
(nupo Antigenos en la mcm‘hnana Anticuerpos en el plasma
sanguineo de los glébulos rojos
A Antigeno A Anti-B
B Antigeno B Anti-A
AB Antigenos Ay B No anticuerpos
0 No antigenos Anti-A y Anti-B
~ : ‘enotipo o
Genotipo Fenotipo
2rupo sanguineo
AA
: A
A0
BB Grupo O es donante universal (no
B contiene antigenos ni A ni B).
B0
Grupo AB es receptor universal (no
AB AB produce anticuerpos contra el
00 0 antigeno A ni el antigeno B).




__—Antigeno A

o S
T ﬁ

Anticuerpos Anti-A

Transfusion de sangre tipo A
Aglutinacion de

gl. rojos tipo A
Antigeno B

\ }
' & /L< 5 No hay aglutir)acién
‘ >\ S-/k de gl. rojos tipo B

No tiene
anticuerpos Anti-B

R

Transfusion de sangre tipo AB Anticuerpos Anti-A Aglutinacion de
gl. rojos tipo AB

Transfusion de sangre tipo B



HERENCIA DE LOS GRUPOS SANGUINEOS: SISTEMA ABO

GRUPO SANGUINEO GRUPO HIJOS || GRUPO SANGUINEO GRUPO HIJOS
PADRE & | MADRE O O-A | PADREB | MADRE O O-B
PADRE A | MADRE A O-A | PADREB | MADREA [ O- A-B- AB
PADREA | MADREB | O- A-B - AB || PADREB | MADRE B O-B
PADRE & | MADRE AB A -B- AB || PADREB | MADRE AB A-B-AB

GRUPO SANGUINEO GRUPO HIJOS GRUPO SANGUINEO |GRUPO HIJOS
PADRE AB | MADRE O A-B PADRE O | MADRE O 0
PADRE AB | MADRE A A-B-AB PADRE O | MADRE A O-A
PADRE AB | MADRE B A-B-AB PADRE O | MADREB O-B
PADRE AB | MADRE AB A-B-AB PADRE O | MADRE AB A-B




ALELOS DOMINANTES ALELOS RECESIVOS

Se manifiesta la enfermedad tanto en La enfermedad solo se manifiesta en estado homocigotico.
homocigoticos como en heterocigoéticos.

A — Glébulo rojo normal
a — Mano con 5 dedos a — Globulo rojo falciforme

A — Mano con polidactilia @

X

aa X Aa

A a a a
PN PN A e
Esto sucede por ejemplo en la anemia falciforme,
Aa aa Aa aa albinismo, sordomudez y fibrosis quistica.

Esto sucede por ejemplo en la $
polidactilia, sindactilia y braquidactilia.

Nifnos albinos




POLIDACTILIA

(. L) zaroiocom"




Polidactilia (mano dcha.) % Polidactilia (pie izdo.)



SINDACTILIA

flia simple
estan soldados)

Pies con Sindactilia y ectrodactilia






BRAQUIDACTILIA




ANEMIA FALCIFORME

Hemoglobina

rojo

Los globulos
rojos contienen
cientos de moleculas

de hemoglobina que
trasportan oxigeno

Su origen es una mutacion en el ADN que hace que falte un aa en una de las cadenas que
forman la hemoglobina. Los enfermos muestran un retraso del crecimiento y crisis cuando
se da la obstruccion de alglin vaso sanguineo. Quienes la padecen muestran una cierta
resistencia a la malaria: el parasito Plasmodium es incapaz de introducirse en los
eritrocitos e infectarlos.

. El oxigeno se fija al
hemo en la molecula de
hemoglobina




ANEMIA FALCIFORME
. K




UN CASO DE TRANSMISION DE LA ANEMIA FALCIFORME

No afectada
Madre
"Portadora"

No afectado
Padre
"Portador"

OO, O

<)

>
®0O

.@ @@

No afectado No afectado "Portador" Afectado
1 posibilidad de 4 2 posibilidades de 4 1 posibilidad de 4



FIBROSIS QUISTICA

Es un trastorno hereditario recesivo
caracterizado por la congestion pulmonar,
asi como la infeccion y mala absorcion de
nutrientes por el pancreas.

Fibrosis

Bronquiolos y Quistica
alveolos normales

Enfisema




MIOPIA HEREDITARIA

Ciertos tipos de miopia se heredan genéticamente. Este caracter, esta
determinado por dos genes alelos que llamaremos Ay a. El gen A,
dominante, determina que la persona sea miope; mientras que el gen a,
recesivo, determina el fenotipo normal (no miope).

CARACTER: Miopia hereditaria.

ALELOS: Este gen tiene dos alelos.

R miope

. T normal (no miope)
Genotipos Fenotipos
AA (homocigotico) Miope
aa (homocigotico) Normal (no miope)

Aa (heterocigodtico) Miope



Ejemplos de caracteres genéticos mendelianos en la especie humana

Algunos fenotipos en la especie humana. A y a) Lengua plegada y recta; D y d) |6ébulo de |la oreja libre y
pegado; E y e) linea frontal del pelo en pico y recto; F y f) pulgar curvado y recto.




LA LENGUA PLEGADA DOMINA SOBRE LA LENGUA RECTA




Lobulo de la Pliegue del lobulo
oreja normal de la oreja



EL PELO FRONTAL EN PICO PREDOMINA SOBRE EL PELO RECTO




EL PULGAR CURVADO DOMINA SOBRE EL RECTO




PROGNATISMO MANDIBULAR
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LAS PECAS TINEN INFLUENCIA GENETICA Y DEL SOL




La amniocentesis
permite detectar
anomalias
CrOMmosomicas,

Amniocentesis




Andlisis de PEDRIGRIES




ANALISIS DE PEDIGRUIES

Analisis de un arbol genealogico

Los arboles genealdgicos o pedigries muestran la distribucion de un determinado caracter en una
familia generacion tras generacion .

. .
P >

l . )
N v

7 Mujer sana
——,I Hombre sano

) Mujer afectada

j Hombre afectado
v




CONFECCION DE UN ARBOL GENEALOGICO

Mediante los arboles genealodgicos se estudia la transmision de un
cardcter a lo largo de varias generaciones.

Cadaind. se representa mediante un
simbolo. Circulos: mujeres; cuadrados:
hombres.

Cada fila (en n°s romanos) representa una
generacion. Alos ind. de la generacion se
les numera de izda . a dcha.

Los matrimonios se indican mediante una
linea. Si son consanguineos mediante una
linea doble.

Gemelos
dicigoticos

Los hijos de una misma pareja se unen
mediante una linea horizontal y se situan por
orden de nacimiento de izda. a decha.

Gemelos
monocigoéticos



|
O
30
o'
40

Hombre

Mujer

Matrimonio

Familia:

1 nina

1 nino (orden
nacimiento)

Gemelos
dicigéticos

SIMBOLOS EMPLEADOS EN PEDIGRIES

Gemelos
monogoaticos

Sexo no
especificado

Numero
hijos de cada sexo

Individuos
afectados

Heterocigotos
alelo autosémico
recesivo



SIMBOLOS EMPLEADOS EN PEDIGRIES

Portadora Matrimonio

alelo recesivo D=< ) consanguineo
ligado al sexo

Fallecido
I D_-O Numeracion
1 2 parala
identificacion
Propositus IT O . m de individuos
/7
1 2 3



EJEMPLO DE PEDIGRI DEL ALBINISMO

. o §
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PROBLEMA DE ARBOLES GENEALOGICOS

Ln matrimonio (7, 8) ha tenido una hija enferma (12) con una determinada
enfermedad genética. El padre de la nifia (8) le echa la culpa a la madre, pues
su padre (1) abuelo de la nifia también tiene la enfermedad. ; Tiene razén?

El analisis de la informacion proporcionada por este arbol nos va a permitir
sacar las siguientes conclusiones:

@ OGN

1 2 3 4

OO0 C O

3 6 { 8 9 10

¢

11 12 13




SOLUCION AL PROBLEMA
1% El gen responsable de la enfermedad es recesivo, pues en el caso de que fuese domi-
nante, 7 U & tendrian que tener la enfermedad por haber tenido una hija enferma, pues el gen

de la enfermedad ha tenido que venir de uno sus padres.
29 51 el gen recesivo, 12 debe ser necesariamente aa, pues si fuese Ah 0 Aag estaria sana.

2% 5112 es aa, un gen (a) tiene que venir de su madre, v el otro del padre (si s& descartan

las mutaciones o el adulterio).
4% Por lo tanto 8 no tiene razon, ya que el alelo que determina la enfermedad proviene tanto

de su mujer como de &l

@ e e

1 2 3 4

Aa Aa Il

a2

11 12 13



SOLUCION AL PROBLEMA

El esquema de cruzamiento de la figura nos puede ayudar a entender [0 que ha pasado.

o
(=)
Y

Enferma
aa




OTRO PROBLEMA DE ANALISIS DE PEDIGRI

¢Qué conclusiones podemos obtener de esta genealogia?

v’ ¢Es un alelo dominante o recesivo?
v' ¢Esta ligado al cromosoma X, al Y o es autosomico?

R i
PR R RIS S— H

Jodd b

12 13 14 15 16 17




SOLUCION AL PROBLEMA

19) Que el gen que determina la enfermedad es dominante,
29) Que no estd ligado al cromosoma Y,

29 Que no estd ligado al X,
43 Que, por lo tanto, es autosdmico,

(—
O—
O—
(O —
O—

12 13 14 15 16

17
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197 El gen que determina la enfermedad es dominante, Porque si fuese recesivo, 1 seria
aay 2 también seria aa y todos sus hijos estarian enfermos al ser aa. Lo que no es &

Casao,
También se puede razonar diciendo que si sano fuese el dominante (&), 2, al ser sano,
deberia de tener el gen A y alguno de sus padres, 1 & 2 deberia de estar sano, pues el gen
deberia de haber venido de alguno de ellos,

o i
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297 Mo puede estar ligado al cromosoma Y pues la enfermedad la presentan algunas
mujeres (1, &, 7....0 ¥ estas no tienen cromosoma Y,
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28) Mo puede estar ligado al cromosoma ¥, pues en ese caso 2 tendria que ser X3x9,
Luego sU padre, 2, tendria que ser X3Y y estar sano, lo que no es el caso. Mo olvidemos
que va se ha demostrado que la enfermedad es dominante, También se podria decir que,
siendo la enfermedad dominante, si el gen que la determina estuviese ligado al X, todas
las hijas de 2 tendrian que estar enfermas, pues 2 seria X2, por lo gue todas sus hijas
deberia llevar el cromosoma ¥2,
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447 De aqui se puede concluir que la enfermedad es dominante y autosomica.
Los distintos genotipos se indican en el arbaol,

Los individuos 4, & y 7, pueden ser tanto A4 comao Aa, por eso se ha indicado A-, Mo
obstante, el genotipoe mas probable es Aa (50%), frente al A8 (25%), En los demés los
genotipos son seguros, No pueden tener otros,

TR I
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PEDIGRI DE LOS DESORDENES AUTOSOMICOS RECESIVOS

- Generalmente la | Fl__?

enfermedad aparece en la A/ | Al

progenie de padres no

afectados. ! D_{J) O d{)
: 1] 2 3 4 |5

incluye tanto mujeres como

hombres. ’ (5 ﬁ T d) |J_‘|==(J)745|

Ej.: Fenilcetonuria, fibrosis

quistica, albinismo. W (5 i L] ‘ Cl)
1 2 3 4 5

A/~ ama A/~ ama A/~

Pedigri ilustrativo de un fenotipo recesivo
poco comun

Si bien las leyes de Mendel se cumplen, las proporciones dificilmente se
observan, ya que el n es muy pequefio.




PEDIGRI DE LOS DESORDENES AUTOSOMICOS DOMINANTES

! BO
- El fenotipo tiende a 1|2
aparecer en todas las Aa | aa
generaciones.
- Los progenitores [ O] D% ] i{)
afectados transmiten 112 31 4 5 617
a/a | a/a a/a | A/a aa A/ |a/a

su fenotipo a hijos e

hijas.
WXL Xk FEI-L X1
Ej: Huntington, a/a a/a a/a a/a A/a a/a A/a a/a a/a a/a A/a a/a Ala

pseudoacondroplasia,

polidactilia Pedigri ilustrativo de un fenotipo dominante poco

comun.

Siempre es mas comun encontrar personas llevando una copia del alelo raro
(A/a) que dos copias (a/a). Como consecuencia es muy comdn encontrar una
progenie 1:1 de personas afectadas (A/a) y no afectadas (a/a).




PEDIGRI DE LOS DESORDENES AUTOSOMICOS POLIMORFICOS

Polimorfismo: coexistencia de dos 6 mds fenotipos comunes de un
cardcter en una poblacion.

| Mign _ O
1 2 3 4
Dado que ambos son
alelos comunes en la I C}ﬁ ]
poblacion, la proporcion 1] 2 3|4 5 6|7

de individuos portadores

del alelo recesivo (ya sea ‘ ﬁ
LA I

en homo o heterocigosis) Q_ 5 E 2 ? ? ? f ?

es mucho mayor que en

los desordenes recesivos

poco comunes. v @ (5 (J) d) d)
2 3 4 5

[ 1,00 = Tasters (T/T or T/1)
.,. = Nontasters (1/1)

Pedigri ilustrativo de un desorden polimdrfico



HERENCTIA

CITOPLASMATICA




HERENCIA MATERNA

Las mitocondrias y los cloroplastos contienen pequeiios

cromosomas circulares que codifican para un definido
nimero de genes del genoma total de la célula, aunque
estos orgdnulos no son genéticamente independientes, ya
que algunas funciones estan a cargo de genes nucleares.

Los genes de las mitocondrias muestran herencia por via
materna: sus genes son heredados exclusivamente por
uno de los progenitores.

Los orgdnulos residen en el citoplasma, y el ovulo
contribuye con la mayoria del citoplasma (y sus organulos)
a la célula cigoto.




PATRON DE HERENCIA CITOPLASMATICA

Mutante ?x wild-type "

toda la progenie es mutante

Wild-type ? X mutante 07‘ ———— todala progenie es wild-type

Excepcion:

Células heteroplasmontes: células
que poseen dos tipos genéticos de
orgadnulos (silvestres y mutantes).
En estas células generalmente
ocurre una segregacion
citopldsmica de cada tipo de
orgdnulo en las diferentes células
hijas.

Ej. Mutacion en el alelo que
controla la produccion de
clorofila en los cloroplastos
-> hojas blancas.

Tallo principal variegado




ExpnesIéN pEL MENSAJE
4 “GENETICO




EXPRESION DEL MENSAJE GENETICO

PLEIOTROPIA w

Un par de genes alelos son responsables
de varios caracteres.

INTERACCION GENETICA

Varios pares de alelos interaccionan para expresar un solo cardcter.

- CARACTERES POLIGENICOS O CUANTITATIVOS
- EPISTASIA

PENETRANCIA Y EXPRESIVIDAD




CARACTERES POLIGENICOS O CUANTITATIVOS

La manifestacion de un cardcter se debe a gran n® de genes no
alelos situados en el mismo o en distinto par de cromosomas.
Ademds, estos genes pueden presentar alelismo mdltiple.

AD aD Ag 6

cH cH
i [ i

Caracter monogénico Caracter poligénico

L i

-

Los poligenes pueden ser aditivos (tener efectos acumulativos) o
puede existir una jerarquia entre ellos.



CARACTERES POLIGENICOS O CUANTITATIVOS

La poligenia hace que exista una gradacion muy grande en la
manifestacion de los fenotipos. Son caracteres que se pueden medir
o cuantificar.

La mavyoria de los
caracteres
presentan una
variacion continua
del fenotipo sin que
podamos establecer
grupos claramente
distinguibles.

Los ejemplos son
NUMEerosos:
estatura, peso, color
del pelo o de los
0jos, produccion de
leche en el ganado
vacuno, efc.

NUmero de individuos

Altura en cm



CARACTERES POLIGENICOS. Ej.: CRUCE DE DOS TRIHIBRIDOS

A E a B Gametos & Gametos ¢
B b
ABC ABC
ABc ABc
& s |AbC AbC
‘|aBC aBC
abC abC
aBc aBc
Abc Abc
= = abc abc
Caracter poligénico Gametos producidos por los

triheterocigoticos

Un caracter poligénico determina la formacién de un gran nimero de

fenotipos. Asi, por ejemplo, en el caso de que un caracter venga determinado
por tres genes: &, B, C v sus correspondientes alelos recesivos: a, b, ¢; un
individuo triheterocigotico (Aa,Bb,Cc) podra formar 8 tipos de gametos
diferentes. Si lo cruzamos con una hembra también triheterocigoética el

numero de genotipos posibles sera de 27,




CARACTERES POLIGENICOS. Ej.: CRUCE DE DOS TRIHIBRIDOS

El ambiente ayuda a que se de una serie continua de fenotipos.

Todos estos
genotipos dan lugar
a una gran cantidad
de fenotipos. &hora
bien, la accion del
ambiente modifica la
expresion del
genotipo v suaviza
las discontinuidades
entre los fenotipos.
Debido a todo esto
los caracteres que
vienen determinados
por varios genes no
alelos presentan una
distribucion que
sigue la forma de |la
curva de Gauss.

Numero de individuos

/ P \\

- .

Altura en cm

Curva de Gauss o campana de Gauss




Ej.1 DE CARACTER POLIGENICO

Un caso de herencia poligénica es la del color de los granos de trigo

F, F,

RS

Rs

rs

RS

RRSS @
e

RRSs @

RrSs @

Rs

RRSs @

rs

RrSS @

rs

RrSs @

Los cuatro alelos tienen un efecto cuantitativo acumulativo.




Ej.2 DE CARACTER POLIGENICO

Supongamos el control del cardcter del color rojo por dos genes
idénticos con dos alelos cada uno, sin dominancia, y donde la intensidad
del color rojo depende del nimero de alelos mayudsculas (que son los que

producen el pigmento rojo).

P
Rojo X Blanco
AABB aabb
F,
Color intermedio (Rojo medio)
AaBb
F>
Rojo oscuro - Rojo medio oscuro - Rojo medio - Rojo claro - Blanco
AABB AaBB AaBb Aabb aabb
AABb AAbb aaBb
aaBB

1:4:6:4:1



Ej.2 DE CARACTER POLIGENICO (continuacién)

Un par de genes I I l Tres clases fenotipicas
(Al AZXAl AZ) 14’4’ 2A'A2 1.4’,»1?
Dos pares de genes o l I l &) Cinco clases fenotipicas

14'4a'8'8° 4aA'428'8B? 14%4°8B°8?
(A,A,B,B,XA, A,B,B,) e I

Tres pares de genes [] l I I Bl _ Sieteclases fenotipicas

Cinco pares de genes hAl_l_l—I_I—l_l“ Once clases fenotipicas
Diez pares de genes #.ﬂ“nlh.zmes fenotipicas:

desde el genotipo con ningun alelo +
£ hasta el genotipo con los 20 alelos +
Con variacion

ambiental

o caso limite Rojo Blanco

Color



HERENCIA POLIGENICA O CUANTITATIVA

La distribucion de muchos caracteres cuantitativos puede
fundamentarse en el teorema central del limite, que dice que la
distribucion de la suma aleatoria de muchos pequefios efectos se
aproxima asintoticamente a una distribucion normal (F. Galton).

Z.

Funcién de ¢




Es la proporcion de individuos en una poblacion que presentan el
fenotipo correspondiente a su genotipo.
Si P<1 se habla de penetrancia incompleta.

{ Penetrancia completa ] [ Penetrancia incompleta ] Fenotipo esperado en

menos
de un 100% de los individuos

Fenotipo esperado Genotipos idénticos

Genotipos idénticos
en un 100% [todos iguales]




EXPRESIVIDAD

Es el grado de expresion individual de un fenotipo para un genotipo
dado. Es una medida de la intensidad del fenotipo.

Fenotipo esperado [ Expresividad variable ] Un rango de
en un 100%

Genotipo conocido

fenotipos variables

con expresividad (inica Genotipo idéntico

conocido

Intenso Intermedio Suave

////




EXPRESIVIDAD

La penetrancia y la expresividad
se refieren a la expresion
fenotipica variable de ciertos
genes.

10 grados de expresividad variable en el
caracter “piel manchada” en perros.




EXPRESIVIDAD

La polidactilia se manifiesta en grados distintos




CAUSAS DE LA PENETRANCIA Y DE LA EXPRESIVIDAD

1. Influencia del medio ambiente. Ej.: El fenotipo de individuos
mutantes en un determinado ambiente puede ser igual al de un
organismo wild type.

2. Influencia de otros genes. Ej.: Genes modificadores,
epistaticos, o supresores del resto del genoma, pueden influenciar
la expresion de otro gen, modificando su fenotipo tipico.

QLOOVLOOOO

Penetrancia variable

S
acacicioremess O Q@O Q@O O

un individuo) Expresividad variable

QOOOOQOOO

Penetranciay expresividad variables



NATURALEZA PROBABILISTICA DE LAS LEYES DE MENDEL

Las leyes de Mendel son probabilisticas, no deterministas (ademas, hay que
tener encuentra que, en la expresion del fenotipo, también influye el ambiente):
e Permiten predecir la probabilidad de los distintos genotipos y fenotipos
que resultan de un cruce.
e Permiten inferir el numero de genes que influyen sobre un caracter.

] ) Permetracion
Influencia ambiental . icd
(Factores fisicos, quimicos, culturales) | = *Pr==iV!

o

CIGOTO}——————ADULTO

Fenocopias

Programa
genético Norm ales
Deletéreos

Expresion de los genes Letales

(fage fenocritica ) Anomalras
cromosomicas







