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Los origenes de la genética

La genética es la rama de la biologia gue estudia como se transmiten los ca-
racteres hereditarios de generacion en generacion. Los organismos heredan
las caracteristicas morfolagicas vy fisiologicas de sus progenitores a traves
del ADN, que contiene numerosas unidades de informacién, los genes, so-
bre dichas caracteristicas.

1.1. El nacimiento de la genética

La herencia, que hace gue la descendencia adquiera las caracteristicas basicas
de sus progenitores, con algunas diferencias, es uno de los fendmenos naturales
gue mas ha intrigado al ser humano desde tiempo atrds. Aunque se tenia un
cierto conocimiento sobre la hibridacion artificial de plantas y de animales para
obtener variedades, no habia conclusiones.

Sin embargo, los primeros estudios cientificos sobre el tema se deben a un
monje agustino, Gregor J. Mendel (1822-1884), gue realizo experimentos de hi-
bridacion de plantas en los jardines del monasterio de Brno, gracias a los cuales
se pudieron comprender los mecanismos de la herencia bioclogica.

Mendel trabajo durante siete afios realizando sus experimentos con la planta del
guisante (Pisum sativum), una planta muy comun y facil de cultivar. Recogid una
enorme cantidad de datos sobre las frecuencias con las que se transmiten mu-
chas caracteristicas de esta planta. A partir de sus resultados postuld una serie
de leyes sobre la herencia de los caracteres biolégicos. Fublico su trabajo en
1865, pero sus tesis pasaron desapercibidas durante mas de treinta afos, pese
a su gran importancia.

Tras su muerte, ya en 1900, las leyes de Mendel fueron redescubiertas por sepa-
rado por Carl Correns, Erich von Tchermak, Hugo de Vries yv William Bateson, v
se acufaron los términos genética v gen, entre otros. En la actualidad, se con-
sidera a Mendel como el padre de la genética.

Gregor Mendel ‘



1.2. Conceptos basicos de genética

Antes de comenzar la unidad sobre genética, resulta muy util definir una serie
de conceptos basicos que sirvan como punto de partida:

| HERENCIA

[
1
A4

Transmisién de los
caracteres de los
progenitores a la
descendencia a través de
la informacion contenida en
el ADN.

I GENOTIPO '

]
A

Conjunto de los geres que
tiene un ser vivo para un
determinado cardcter.

GEN

W

Unidad de informacion
hereditaria; un fragmento
de ADN que determina un
cardcter o caracteristica

biolégica. Los genes se

localizan en los cromosomas.

FENOTIPO

]
A

Manifestacisn del genotipo,
es decir, la caracteristica
biolégica observable en el

organismo.

Locus
loci en plura

A

Posicién de un gen
€N Un Cromosoma.

HOMOCIGOTO |
variedad pura) |

b

Organismo en el que los
dos dlelos de un gen para

un determinado cardcter
son iguales.

ALELDS

!
A

Cada una de las
posibilidades o varantes
que existen para un
determinado gen.
Representan la variabilidad
de los caracteres biolégicos
de una especie.

HETEROCIGOTO
hibrido)

i
A d

Organismo en el que los
dos alelos de un gen para
un determinado cardcter

son distintos.
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Las leyes de Mendel

Mendel escogio para sus estudios la planta del guisante, por su
capacidad autofecundante y su rapido crecimiento. Ademas
trabajo con siete caracteristicas o caracteres, cada una con
dos variantes. En su libro Experimentos sobre plantas hibridas,
enuncio sus tres leyes sobre |a herencia: estas leyes se pueden
aplicar a la herencia de una gran cantidad de caracteres bio-
l6gicos, v permiten predecir las caracteristicas de la descen-
dencia.

Como el guisante se reproduce normalmente por
autofecundacion, Mendel cortaba los estambres de
las flores de una variedad antes de que madurarany
emitieran el polen, para evitar asi la autofecundacion.
Luego las fecundaba artificialmente con el polen
recogido de las flores de la otra variedad.

Gineceo
Estigma < Androceo: Estambres
Estilo Antera
Qvario Filamento

Eje floral
Nectario
Pediculo




2.1. Primera ley. La uniformidad de los hibridos
de la primera generacion filial

Cuando se cruzan dos lineas puras de las dos variantes de
un unico caracter, todos los individuos de la F, son de |a
variante de uno de los progenitores; la dominante.

Mendel realizd el cruce entre dos lineas puras de las dos va-
riantes (purpura v blanco) de un mismo caracter (color de la
flor). La descendencia que obtuvo fue uniforme y con flores
purpura.

Propuso gue el caracter «color de la flor» viene determinado
por dos factores hereditarios (alelos): unc dominante (A) res-
ponsable del color purpura de la flor v uno recesivo (a) que da
lugar a flores blancas. Las lineas puras tienen los alelos igua-
les (AA o aa); son homocigéticos.

Cada planta progenitora aporta, en sus gametos, un unico ale-
lo para el color de la flor. La descendencia es heterocigética,
es decir, tendra los dos alelos diferentes en su genotipo (Aa),
pero en su fenotipo solo manifestara el dominante, purpura.



Un ejemplo de |la primera ley

X
(Variedades
puras) >
Pdrpura
AA l
>
Gametos @
//, F‘__
""""" ’(’l_.—lniforme)
Purpura Purpura Purpura Purpura
Aa Aa Aa Aa




2.2. Segunda ley. La segregacion
de los factores hereditarios

Cuando se autofecundan las plantas hibridas de la F, en
la F, aparecen las dos variantes parentales, y siempre en la
misma proporcion fenotipica 3:1, es decir, tres dominantes
por cada recesivo.

Mendel dejo que los individuos hibridos de la F, se autofecun-
daran. En la descendencia, en la F,, se obtuvieron 3 plantas
con flores purpura por cada planta con flores blancas (una
proporcion de 3:1).

Mediante autocruzamiento de cada descendiente de la F,
comprobo gue una tercera parte de las plantas de flor purpura
era de linea pura y dos terceras partes eran hibridas. En cam-
bio, todas las plantas de flor blanca eran de linea pura.

Esto solo se explica si los factores hereditarios (alelos) se sepa-
ran en los gametos. Asi, las plantas con el fenotipo «flor parpuras
pueden tener dos genotipos: el homocigotico dominante (AA) v
el heterocigotico (Aa). Por el contrario, el fenotipo «flor blanca» se
corresponde a un unico genotipo homocigdtico recesivo (aa).



Genotipos AA Aa Aa aa

Fenotipos

Proporciones




) ) i Fenotipo
2.3. Tercera ley. La independencia i Tallo largo

de la transmision de los caracteres Flor rosa

AAVV Fenotipo
: Tallo corto
Flor blanca

Cuando se cruzan dos lineas puras que difieren en
mas de un caracter, estos segregan independiente-
mente, y en la F, aparecen todas las combinaciones
fenotipicas posibles, con las mismas proporciones
que se observarian si se estudia cada caracter por
separado. Esto quiere decir gue cada caracter se he-
reda de forma independiente.

En este experimento Mendel realizd el cruce de plantas
de guisante que diferian en dos caracteres, por ejemplo,
el color de la flor v |la altura del tallo. Ademas cruzo ejem-
plares que eran lineas puras para los dos caracteres.

Flor purpura/tallo alto x Flor blanca/tallo corto

(AAVV) x (aavv) Babiatas ‘1’

Como era de esperar, las plantas de la F, eran todas hi- .
bridas (AaVv) que mostraban los caracteres dominan- \
tes: flor parpura y tallo alto.

Genotipos: AaVv

Tallo largo

Fenotipos: £ 1osa



Ademas, al autofecundarse las plantas de la F, en laF,
aparecen todas las combinaciones posibles entre los
cuatro fenotipos en proporciones 9:3:3:1, y se mantiene
la proporcion 3:1 para cada caracter.

Esto solo es posible si los factores hereditarios (alelos)
de cada uno de los genes del hibrido se separan de for-
ma independiente durante la meiosis para formar los
gametos, v se combinan al azar entre ellos.

Aqui Mendel, sin saberlo, tuvo la suerte de escoger carac-
teres cuyos genes no estaban ligados, es decir, no esta-
ban juntos en el mismo cromosoma ya que, en el caso de
gue si hubieran estado ligados, |a tercera ley no se habria
cumplido.

Tallo largo
Flor rosa

Fenotipo
Tallo corto
Flor blanca

Genotipo AAVY

Gametos

4L
Gametos F,

25% 25% 25% 25%

Genotipos de la F,
Gametos F, | AV 25% Av 25% aV 25% av 25%
AAVY AANY Aavv AaVv
AV 25% 6,.25% 6.25% 6.25% 6.25%
AAvyY Al Aavy Aavv
Av25% | eas% | 625% 6.25% 6.25%
aAvv aAVv aavv aaVv
avV25% | eose | 625% 6.25% 6.25%
av 259% alvy Aavv aavy aavv
6,.25% 6,25% 6,25% 6.25%
Tallo corto Tallo corto
, Flor rosa Flor blanca
ok
: IR
Fenotipos: lf‘”’ largo Tallo largo @
orjrosa Flor blanca’
56.25% 18,75% 18,75% 6, 25%
Proporciones 9 3 3 . 1




El retrocruzamiento o cruzamiento de prueba

Cuando se quiere averiguar si un organismo, del que
solo se sabe que muestra el fenotipo dominante
para un caracter, es homocigodtico NN o heteroci-
gotico Nn, existe un tipo de cruzamiento llamado
retrocruzamiento o cruzamiento de prueba. Consis-
te en cruzar al individuo problema con el homoci-
gotico recesivo para ese caracter nn, y observar la
descendencia:

CASO 1 CASQ 2
Si aparecen descendientes Si todos los descendientes
con el caracter recesivo, muestran el fenotipo
por tanto, de genotipo nn, dominante, el individuo
el individuo problema es problema es de linea pura
hibrido. u homocigatico.

= %
AN /NN
/&i@ d/ﬂ \d!

M

Ny




9.1.- El color azul de los ojos en el hombre se debe a un gen recesivo respecto
a su alelo para el color pardo. Los padres de un nifio de ojos azules tienen
ambos los ojos pardos. ;Como son sus genotipos?

pardo: alelo A A pardo x pardo
> a
azul: alelo a [ A2 Al Y

(herencia dominante)

cameos (M@ V(D@

azul
aa



9.2.- En cierta especie vegetal, el tallo alto es dominante sobre el tallo enano. Si
una planta homocigética para el caracter dominante se cruza con otra de

tallo enano:

a) ;Como seran los genotipos y fenotipos de la F4?
b) ;Qué descendencia se obtendra del cruzamiento de una planta de la F4,

con su progenitor alto?
c) &Y con su progenitor enano?

} a) P| alto x enano

alto: alelo A
enano: alelo a

> a AA aa

A
(herencia dominante) [ ’x
Gametos @ @

v

F, genotipo: 100 % Aa
fenotipo: 100 % alto




9.2.- En cierta especie vegetal, el tallo alto es dominante sobre el tallo enano. Si
una planta homocigética para el caracter dominante se cruza con otra de

tallo enano:

a) ;Como seran los genotipos y fenotipos de la F4?
b) ;Qué descendencia se obtendra del cruzamiento de una planta de la F4,

con su progenitor alto?
c) &Y con su progenitor enano?

alto: alelo A b) Aa x AA
> a
enano: alelo a

A
(herencia dominante) [ ’\V
®H& | ®
Y

y

Genotipos: 50% AA , 50% Aa
Fenotipos: 100 % alto



9.2.- En cierta especie vegetal, el tallo alto es dominante sobre el tallo enano. Si
una planta homocigética para el caracter dominante se cruza con otra de

tallo enano:

a) ;Como seran los genotipos y fenotipos de la F4?
b) ;Qué descendencia se obtendra del cruzamiento de una planta de la F4,

con su progenitor alto?
c) &Y con su progenitor enano?

C Aa X aa
alto: alelo A )

> a
enano: alelo a

A
(herencia dominante) [ ’\V
®H& | @
Y

y

Genotipos: 50% Aa , 50% aa
Fenotipos: 50% alto , 50% enano



9.3.- El pelo rizado de los perros es dominante sobre el pelo liso. Una pareja de
pelo rizado tuvo un cachorro de pelo rizado y otro de pelo liso.

a) ;Con qué clase de hembra deberia cruzarse el cachorro de pelo rizado
para conocer su genotipo? Razénalo.

b) ;Qué proporciones fenotipicas y genotipicas se obtienen de Ila
descendencia del cruzamiento anterior?

rizado: alelo A
liso: alelo a

A>a

(herencia dominante)

P

rizado x rizado
A_a Ad

A\ 4

rizado , liso
A? aa



rizado x rizado

A2 A2
rizado -
rizado , liso
A? aa
X gua

/
()

Si el gameto es A:

Aa Aa
(rizado) (rizado)

Si el gameto es a:
aa

(liso)

rizado: alelo A
A>a

liso: alelo a

Lo que se ha realizado es
un cruzamiento prueba,
es decir, gue cruzandolo
con un homocigotico
recesivo, sien la
descendencia sale alguno
de pelo liso quiere decir
que el cachorro de pelo
rizado es heterocigotico.



9.3.- El pelo rizado de los perros es dominante sobre el pelo liso. Una pareja de
pelo rizado tuvo un cachorro de pelo rizado y otro de pelo liso.

a) ;Con qué clase de hembra deberia cruzarse el cachorro de pelo rizado
para conocer su genotipo? Razénalo.

b) ;Qué proporciones fenotipicas y genotipicas se obtienen de Ila
descendencia del cruzamiento anterior?

—

AA X aa
Genotipos: 100 % Aa
Fenotipos: 100 % rizado
A X aa
—

Aa X aa

( [
A @

Genotipos: 50% Aa , 50% aa
— Fenotipos: 50 % rizado , 50 % liso




9.3.- El pelo rizado de los perros es dominante sobre el pelo liso. Una pareja de
pelo rizado tuvo un cachorro de pelo rizado y otro de pelo liso.

a) ;Con qué clase de hembra deberia cruzarse el cachorro de pelo rizado
para conocer su genotipo? Razénalo.

b) ;Qué proporciones fenotipicas y genotipicas se obtienen de Ila
descendencia del cruzamiento anterior?

Otra manera de interpretar la resolucion de este apartado b seria:

P rizado x rizado
a
AZ A2 Gametos a (frecuencia= 1)
Fi rizado , liso A Aa (rizado)
A? aa (frecuencia = 4/6) frecuencia = 4/6. 1= 4/6

¢ a aa (liso)

f ia=2
AA ) Aa , GIELIS A, frecuencia=2/6. 1= 2/6

rTr Ty
A® A ®@

Los gametos con el alelo A se encuentran en una proporcién de 4/6

Los gametos con el alelo a se encuentran en una proporcion de 2/6



9.4.-

- Se cruzaron plantas de pimiento picante con plantas de pimiento dulce.

La F4 fue de frutos picantes y en la F; se obtuvieron 42 plantas de pimientos
picantes y 14 de pimientos dulces. ;Cuantas de las plantas picantes se espera
que sean homocigoticas y cuantas heterocigéticas? ;Cémo averiguar cuales

de las 42 picantes son heterocigodticas?

P | | picante x dulce
PP l pp
= picante
Pp
picante x  picante
Pp Pp
1/3.42=14 [C
homomgotmas\C@R @
Pp, P, PP
2/3. 42 =28 / Y A
heterocigoticas _
42 picantes 14 dulces

picante: alelo P
P>p
dulce: alelo p
b) picante
¢PP o Pp?

Haciendo un cruzamiento
prueba con un homocigotico
recesivo.



9.5.- Un hombre de ojos azules, cuyos padres eran de ojos pardos, se casa con
una mujer de ojos pardos, cuya madre era de ojos pardos y cuyo padre tenia
los ojos azules. El matrimonio en cuestion tuvo un hijo de ojos azules. Dar el
genotipo de todos los individuos.

alelo A = pardc
A>a

alelo a = azul 4 pardo x© pardo ¢ Pardo x & azul

2
A2 \ A2 A- \ aa
d  azul X Q pardo
a
aa \ A
azul

aa



9.6.-

En cierta especie vegetal el fruto puede ser liso 0 a rayas y alargado o

redondo. Una planta de una variedad homocigética de fruto liso y alargado se
cruzé con otra también homocigética de fruto a rayas y redondo. Las plantas
de la primera generacion tenian el fruto liso y redondo. En la segunda
generacion se obtuvieron 36 plantas de fruto liso y redondo, 13 de fruto rayado
y redondo, 12 de fruto liso y alargado y 4 de fruto rayado y alargado.

a) Realiza los cruzamientos e indica los genotipos de la primera y segunda

generaciones.

b) Razona cuantos pares de factores intervienen en este tipo de herencia y
cuales son los factores dominantes.

liso = alelo A

P

}A>a

e
alargado = alelo b

rayas = alelo a
redondo = alelo B

1

J

I Tablero de Punnett (F.)
l

o/ 68) | (D | ()
%) [ (ea

’AABBIAABb AaBB

[

(a0)

AaBb |

| AAbb | AaBb | Aabb

<

| AaBB | AaBb | aaBB

aaBb |

|
Aabb | aaBb

| AaBb aabb

liso - alargado

X rayas - redondo

AA bb

{®

(A8) (ap)
‘f

F, |ISO

redondo

36
A- B-

F, liso - redondo X
Aa Bb

aa BB

[ @

liso - redondo
Aa Bb

@
8%

v

rayado liso rayado
redondo alargado alargado
13 12 4
aa B- A- bb aa bb



9.7.-

Se cruza una planta de tomate de tamano normal y pulpa de color reojo

con otra enana y pulpa de color amarillo. Del cruce se obtienen:

- 50 plantas normales-rojas

- 50 plantas normales-amarillas
- 50 plantas enanas-rojas

- 50 plantas enanas-amarillas.

Sabiendo que el fenotipo tamafno normal es dominante sobre el enano y el
color rojo es dominante sobre el amarillo, indica cuales son los genotipos de
los progenitores y de sus descendientes. Razona la respuesta.

normal = alelo A A>3 P normal - rojo X enana - amarillo
enano = alelo a A- B- aa bb
rojo = alelo B
J B> D
Amarillo = alelo b v
Fl nqrmal normal enana enana
rojo i ' :
normal enano ) amarillas  rojo amarilla
50 50 20 50
Aa X

oo ! o

normal enano

1, 1



9.8.- . Se cruza una planta de tomate de tamafio normal y pulpa de color rojo

con otra enana y pulpa de color amarillo. Del cruce se obtienen:

- 50 plantas normales-rojas

- 50 plantas normales-amarillas

- 50 plantas enanas-rojas

- 50 plantas enanas-amarillas.
Sabiendo que el fenotipo tamafno normal es dominante sobre el enano y el
color rojo es dominante sobre el amarillo, indica cuales son los genotipos de
los progenitores y de sus descendientes. Razona la respuesta.

enano = alelo a Aa Bb aa bb

rojo = alelo B B>b (ab) [ {
Amarillo = alelo b ‘

normal = alelo A }A> a P | |normal -rojo X enana - amarillo

<

F, normal  normal  enana  enana
rojo i i -
normal enano ) amarillas  rojo amarilla
50 50 50 50
Aa X

aa
[ l [ Aa Bb Aa bb aa Bb aa bb
@) @)
Aa , aa

normal enano

1, 1



9.9.- En el tomate, la flor amarilla es dominante sobre la flora blanca. Al cruzar
dos plantas heterocigotos se obtienen 300 descendientes. Responde de
forma razonada:

a) ;Cuantos de ellos seran de fenotipo dominante?
b) ;iComo se puede averiguar si uno de esos descendientes de
fenotipo dominante es homocigoto o heterocigoto?

amarilla = alelo A
A>a

o | ‘@@

300 descendientes

blanca = alelo a

= AA , Aa ,Aa ,aa
\ )
Y Y

% amarillo Y blanco

a) N° amarillos = % . 300 = 225
N° blanco =% . 300 = 75



9.9.-

- En el tomate, la flor amarilla es dominante sobre la flora blanca. Al cruzar

dos plantas heterocigotos se obtienen 300 descendientes. Responde de

forma razonada:

a) ;Cuantos de ellos seran de fenotipo dominante?
b) ;:Coémo se puede averiguar si uno de esos descendientes de
fenotipo dominante es homocigoto o heterocigoto?

b)

TR TGO

AZ/’N?_O [
OISRy

amarillo
¢AA 0 Aa?
Si el gameto es A:
Aa Aa
(amarillo)  (amarillo)

Si el gameto es a:
aa

(blanco)

amarillo: alelo a

blanco: alelo a

Lo que se ha realizado es
un cruzamiento prueba,
es decir, gue cruzandolo
con un homocigotico
recesivo, sien la
descendencia sale alguno
de color blanco quiere
decir que la planta de
flores amarillas es
heterocigotica.

A>a



9.10.- Al cruzar una planta de guisante con semillas amarillas y lisas con otra
de semillas verdes y rugosas, se obtuvo una descendencia formada por un
50% de plantas con semillas amarillas y lisas, y otro 50% formado por
plantas con semillas verdes y lisas.

a) ;Como se llama este tipo de cruzamiento?



9.10.- Al cruzar una planta de guisante con semillas amarillas y lisas con otra
de semillas verdes y rugosas, se obtuvo una descendencia formada por un
50% de plantas con semillas amarillas y lisas, y otro 50% formado por
plantas con semillas verdes y lisas.

a) ;Como se llama este tipo de cruzamiento?

P | | Amarilla —lisa x verde - rugosa

aa bb Cruzamiento prueba

amarilla verde
lisa lisa
50 % 50 %




b) ¢Cuales son los genotipos de las plantas que se cruzan? ;Y de su
descendencia?

Amarilla - lisa x verde - rugosa

Aa BB aa bb

[ ‘ amarillo = alelo A} A a

verde = alelo a

Cruzamiento prueba

F, amarilla verde liso = alelo B } B>b
lisa lisa rugoso = alelo b
50 % 50 %

AaBb aa Bb



9.11.- | - Dos plantas de dondiego de noche (Miriabilis jalapa) son
homocigoticas para el color de las flores. Una de ellas produce flores de
color blanco marfil, y la otra, flores rojas. Senala los genotipos y fenotipos
de los dondiegos originados del cruce de ambas plantas, sabiendo que B
es el gen responsable del color marfil, R es el gen que condiciona el coler
rojo, v que los genes B v R son equipolentes (herencia intermedia).

P | |marfil X roja

- alelo B = marfil 5 ®

- alelo R =rojo = rosa

Herencia intermedia



9.12.- . En Ia especie humana, el color de los ojos viene determinado

fundamentalmente por una par de alelos. Un hombre de ojos azules se casa
con una mujer de ojos pardos. La madre de la mujer era de ojos azules, y el

padre, que tenia un hermano de ojos azules, era de ojos pardos. Del
matrimonio nacié un hijo de ojos pardos.

a) Indica los genotipos de toda la familia.

alelo A= pardo 1
_ A>a
alelo a= azul

@ azul x & pardo ¢ azul
aa A- aa

d azul x 9 pardo
aa A-

pardo



9.12.- . En Ia especie humana, el color de los ojos viene determinado

fundamentalmente por una par de alelos. Un hombre de ojos azules se casa
con una mujer de ojos pardos. La madre de la mujer era de ojos azules, y el

padre, que tenia un hermano de ojos azules, era de ojos pardos. Del
matrimonio nacié un hijo de ojos pardos.

a) Indica los genotipos de toda la familia.

alelo A= pardo 1
_ A>a
alelo a= azul

@ azul x & pardo ¢ azul
aa A- aa

d azul x 9 pardo
aa A-

pardo
Aa



9.12-) | En Ia especie humana, el color de los ojos viene determinado
fundamentalmente por una par de alelos. Un hombre de ojos azules se casa
con una mujer de ojos pardos. La madre de la mujer era de ojos azules, y el

padre, que tenia un hermano de ojos azules, era de ojos pardos. Del
matrimonio nacié un hijo de ojos pardos.

a) Indica los genotipos de toda la familia.

alelo A= pardo 1
_ A>a
alelo a= azul

@ azul x & pardo ¢ azul
aa A- aa

d azul x 9 pardo
aa Aa

pardo
Aa



9.12.- . En Ia especie humana, el color de los ojos viene determinado
fundamentalmente por una par de alelos. Un hombre de ojos azules se casa
con una mujer de ojos pardos. La madre de la mujer era de ojos azules, y el
padre, que tenia un hermano de ojos azules, era de ojos pardos. Del
matrimonio nacié un hijo de ojos pardos.

a) Indica los genotipos de toda la familia.

Poox d
alelo A= pardo -a 1 -a
_ A>a
alelo a= azul
@ azul x & pardo ¢ azul
aa \ A- aa
d azul x 9 pardo
aa \ Aa
pardo



b) ¢Qué otros genotipos son posibles en la descendencia? Razona la

TESPUEE'EE.
¢ x4
alelo A= pardo -a 1 -a
_ A>a
alelo a= azul

@ azul x & pardo ¢ azul
aa A- aa

d azul x 9 pardo
aa Aa

pardo
Aa



9.13.- _En Drosophila, el color del cuerpo gris esta determinado por el alelo

dominante A, el color negro por el recesivo a. Las alas de tipo normal por el
dominante B y las alas vestigiales por el recesivo b. Al cruzar moscas
dihibridas de tipo comun, se produce una descendencia de 384 individuos.

s Cuantas se esperan de cada clase fenotipica?
gris = alelo A gris - normal X gris - normal
A>a Aa Bb Aa Bb
negro = alelo a

normal = alelo B @ [@
| = alel }B>b [

vestigial = alelo b

A\ 4

L Tablero de Punnett | ! 384 individuos
ZEONCIONO
i 1 . :
@; | gris gris negro negro
"~ |AABB | AABb | AaBB | AaBb normal vestigial normal vestigial

@ | 9 3 3 1

| — | AABb | AAbb | AaBb | Aabb

@) | - Gris - normal = 9/16 x 384 = 216
| AaBB | AaBb | aaBB | aaBb . o
= - Gris - vestigial =3/16 x 384 = 72
| nagb | asbb | aasb | aass - negro - normal = 3/16 x 384 = 72

- negro - vestigial = 1/16 x 384 = 24



Senala cual es la probabilidad de obtener:

a) Un cigoto AaBb a partir de un cruzamiento AaBb x AaBb

Tablero de Punnett

O
Q

@) | (=

(ab)

N’

AABB | AABb

i (a8)

AaBB

AaBb

AABb | AAbb

AaBb

Aabb

®O®]

AaBB | AaBb

aaBB

aaBb

Ig.&ebb

aaBb

aabb

AaBb X Aa Bb

f8 @ @) @
e

- Probabilidad de obtener Aa Bb =4/16 =Y

- Probabilidad de

[ Aa X V[Aa
@ @ FAD @ obtener Aa Bb =

=2/4x2/4 =4/16 = Y4

HAfAJ’ Aa , Aa ,,%J

a
1/4 2/4  1/4



Senfala cual es la probabilidad de obtener:

a) Un cigoto AaBb a partir de un cruzamiento AaBb x AaBb
b) Un cigoto AAbb a partir de un cruzamiento AaBb x AaBb

AaBb X Aa Bb

@, @@
e

Tablero de Punnett

o) [ (43 | ONO)

Nt

Q/c
[: ‘AABB AABb | AaBB | AaBb

|
'~ AABb |AAbb JAaBb | Aabb

(a8) | - Probabilidad de obtener AA bb = 1/16
‘ an_BB

, AaBb | aaBB | aaBb

| AaBb Aa@blaaBb aabb

- Probabilidad de

[ Aa X V[Aa
@ @ FAD @ obtener AA bb =

=1/4x1/4 =1/16

HAfAJ’ Aa , Aa ,,%J

a
1/4 2/4  1/4



senala cual es la probabilidad de obtener:

a) Un cigoto AaBb a partir de un cruzamiento AaBb x AaBb
b) Un cigoto AAbb a partir de un cruzamiento AaBb x AaBb
c) Un fenotino AB a partir de un cruzamiento AABB x aaBB

AABB X aa BB
[

l®

v

Aa BB

- Probabilidad de obtener fenotipo AB = 100%



c) Un fenotipo AB a partir de un cruzamiento AABB x aaBB
d) Un fenotipo Ab a partir de un cruzamiento aaBb x AABb

[ aaBb X AA Bb
'®®

fenotipo Ab
Aa BB Aa Bb Aa Bb Aa bb

——

1/4




9.14.- - Un ratéon macho de pelo coloreado se apareé con una hembra, que era
albina. Las seis crias de la camada tenian todas la piel coloreada. Mas
tarde, la misma hembra se apared con otro raton, que tenia el mismo color
que el primero. Algunas crias de esta segunda camada eran blanca.

a) ¢;Cuales son los genotipos probables de los dos ratones machos y el

de la hembra?

4 coloreado X @ albina X & coloreado
cC cc Cc
6 coloreados coloreados y albinos
o CC, cc

- alelo C = coloreado
C>c

- alelo ¢ = albino



9.14.- Un ratén macho de pelo coloreado se apared con una hembra, que era
albina. Las seis crias de la camada tenian todas la piel coloreada. Mas
tarde, la misma hembra se apareé con otro ratén, que tenia el mismo color
que el primero. Algunas crias de esta segunda camada eran blanca.

b) Si un macho de la primera camada se aparea con una hembra
coloreada de la segunda camada, ;qué proporcién fenotipica cabe
esperar en la descendencia?

4 coloreado X @ albina X & coloreado
cC cc Cc
6 coloreados coloreados y albinos
o CC, cc

4 coloreado x ? coloreada

(o] (o0

y

CC , Cc, Cc), cC
Y HJ
¥a coloreado 1/, glbino

- alelo C = coloreado

_ C>c
- alelo ¢ = albino




9.14.- Un ratén macho de pelo coloreado se apared con una hembra, que era
albina. Las seis crias de la camada tenian todas la piel coloreada. Mas
tarde, la misma hembra se apareé con otro ratén, que tenia el mismo color
que el primero. Algunas crias de esta segunda camada eran blanca.

c) ¢Qué resultados cabria esperar si un macho de la primera camada
se aparea con una hembra albina de la segunda camada?

4 coloreado X @ albina X & coloreado
cC cc Cc
6 coloreados coloreados y albinos
o CC, cc

4 coloreado X ¢ albina

[e0]| [©

50% coloreado 50 % albino

- alelo C = coloreado

_ C>c
- alelo ¢ = albino
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La teoria cromosomica de la herencia

_ o Cadena de ADN
En la época de Mendel no se conocia el proceso de la meiosis,

ni su papel en la transmision de la informacion genética a los s
gametos. Esto cambid unos anos después.

El gen ocupa un sector

3.1. La teoria cromosomica y sus implicaciones del cromosoma

En 1902 Walter Sutton v Theodor Boveri propusieron gue
los factores hereditarios de Mendel se encontraban en los
cromosomas. Mas tarde, con el concepto de gen ya defini-
do, el estadounidense Thomas Hunt Morgan demostrd estas
propuestas experimentando con la mosca de |la fruta Droso-
phila melsnogaster v enuncico la teoria cromosémica de la
herencia.

> Gen—7,

Pareja de cromosomas
La teoria cromosomica de la herencia establece que los homdlogos
genes estan localizados en los cromosomas de manera
lineal, v ocupan una posicion concreta o locus. Los alelos
son las variantes de un mismo gen v se situan en el mis-
mo focus de los cromosomas homalogos, que se separan

en la meiosis y portan un solo alelo del gen.




3.2. El ligamiento de genes y la recombinacion

Segun la teoria cromosomica de la herencia, la segregacion
de caracteres se corresponde con la segregacion de los cro-
mosomas en la meiosis. Asi, se puede deducir gue si dos ge-
nes estuvieran situados en un MisMo cromosoma, no se po-
drian separar durante la meiosis y, por tanto, se heredarian
juntos (la tercera ley de Mendel no se cumpliria).

Cuando dos genes ocupan focus muy proximos de un

mismo cromosoma se heredan juntos; son genes ligados.

Morgan, durante sus experimentos con cruzamientos prueba,
obtenia resultados no esperados. Esos resultados sugerian
gue los alelos estaban ligados pero, en ocasiones, segrega-
ban vy se transmitian independientemente.

Este fenomeno fue explicado al conocerse el proceso de re-
combinacion meidtica, que permite que se creen combina-
ciones de alelos diferentes entre genes ligados.

Si los genes ligados estan suficientemente alejados en
el cromosoma pueden segregar independientemente
gracias a la recombinacion que se produce en la meiosis
entre los dos cromosomas homaologos.

Pero no todos los genes situados en el mismo cromosoma
presentan la misma tendencia a la recombinacion: esta fre-
cuencia de recombinacion entre dos genes es mayor cuanto
mas distanciados estén, yva que hay un fragmento mas largo
de cromosoma entre ellos y hay mas probabilidades de que
se separen durante una recombinacién meidtica.

Bases de la teoria cromosémica de la herencia

Genes que informan para los mismos caracteres
ALELOS

Cromosoma paterno

x
m% & W .

—

Cromosoma materno

Meiosis |

4+
S A
=

rlﬁ Meiosis |l ﬁ

L Vi
©

Gametos SA

Gametos =a
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Desviaciones de la herencia mendeliana

Tras los experimentos de Morgan y otros descubrimientos en el campo de
la genética se ha podido corroborar que las Leyes de Mendel siguen vi-
gentes para explicar la herencia de muchos genes, si bien existen algunas
variaciones que se describen a continuacion.

4.1. Herencia intermedia, codominancia y alelismo muiltiple

Las leyes de Mendel se basan en un modelo de dominancia completa, en
el gque existen dos alelos para cada caracter: uno dominante y uno rece-
sivo, vy en el que los hibridos muestran el fenotipo del alelo dominante.

Sin embargo, se descubrid que existen otras posibilidades en cuanto a la
relacion entre los alelos:

- Herenciaintermedia
- Codominancia
- Alelismo maltiple



Herencia intermedia

P Color rojo Color blanco Ocurre cuando ambos alelos
expresan  por igual su
informacion. El resultado es
un hibrido o heterocigoto con
un fenotipo que presenta
caracteristicas intermedias

ol , _ )
Homocigoto (RR) 1 Homocigoto (BB) ~ €Ntre ambos  progenitores

homocigotos.
F L o
1 alelo R =rojo } R=B

Color rosa alelo B = blanco

Herencia

Heterocigoto o intermedia

hibrido (RB)



Codominancia

Ocurre cuando ninguno de los
dos alelos domina sobre el
otro, sino que ambos se
manifiestan de manera
simultanea, y no intermedia,
en el heterocigoto, que
muestra los dos fenotipos de
ambos.

| '
' = 10j
! alelo R =rojo R=B
alelo B = blanco

Codominancia

KRB

Fenotipo a manchas. Se expresa
simultaneamente el color rojo y el blanco.



9.1757.7-

Existen variedades de lino con flores blancas y variedades con flores

violeta. La F; de un cruzamiento entre plantas de las dos variedades fue de
color violeta claro, y la Fz dio 1 violeta, 2 vicleta claro y 1 blanca. Expliquese el
tipo de herencia y realicese el cruzamiento.

- alelo B =blanca
- alelo V =violeta

Herencia intermedia

V

P

blancas X

violeta

BB

[

A\ 4

VvV

[
™

F, violeta claro X violeta claro

[ BV
®O

F, violeta

1

VvV

BV

[
Ol

A\ 4

violeta blanca
claro 1

2

BV BB



9.16.- - Dos plantas de dondiego de noche (Miriabilis jalapa) son
homocigoticas para el color de las flores. Una de ellas produce flores de
color blanco marfil, y la otra, flores rojas. Senala los genotipos y fenotipos
de los dondiegos originados del cruce de ambas plantas, sabiendo que B
es el gen responsable del color marfil, R es el gen que condiciona el coler
rojo, v que los genes B v R son equipolentes (herencia intermedia).

P | |marfil X roja

- alelo B = marfil 5 ®

- alelo R =rojo = rosa

Herencia intermedia BR



Alelismo multiple

Es un caso de codominancia en el que un gen puede tener una variedad
de mas de dos alelos en la poblacion, de entre los que cada individuo
porta solo dos.

Un ejemplo de alelismo multiple es el de los grupos sanguineos humanos.
Para este caracter hay tres alelos posibles: &4, B v 0. Los alelos A v B son
codominantes y se expresan siempre, haciendo que aparezca un antigeno
(A o B) en la membrana de los glébulos rojos, mientras que el alelo O es
recesivo y no produce antigenos. Los genotipos posibles son AA, BB, AB,
AO, BO v 00, gue producen cuatro fenotipos posibles, que son los grupos
sanguineos A, B, AB v O.

Antigeno A Antigeno B

® 9 @& O

Grupo A Grupo B Grupo AB Grupo O



Antigeno A Antigeno B

® 9 & O

Grupo A Grupo B Grupo AB Grupo O
Genotipo Fenotipo Antigenos en la membrana de los glébulos rojos
A4
A Antigeno A
14
B8
B Antigeno B
18
1418 AB Antigeno Ay B
Il 0 MNinguno




9.17.- - Dos hombres reclaman en un juzgado la paternidad de un chico, cuyo
grupo sanguineo es AB. El de la madre es B, el del primer hombre es AB y

el del segundo A:

;Puede servir esta informacion para determinar la paternidad del

verdadero padre? ;Por qué?

1° hombre madre
fenotipo AB X fenotipo B
genotipo AB \ genotipo BB
: ‘ chico
fenotipo: AB
genaotipo: AB
Genotipo Fenotipo alelo A > alelo 0
alelo B > alelo 0
AA, A0 A alelo alelo A=B
BB, BO B
AB AB

00 0

genotipo BO

[e®

Por lo tanto, este primer hombre podria
ser el padre del chico.



9.17.- - Dos hombres reclaman en un juzgado la paternidad de un chico, cuyo
grupo sanguineo es AB. El de la madre es B, el del primer hombre es AB y

el del segundo A:
;Puede servir esta
verdadero padre? ;Por qué?

2° hombre madre
fenotipo A fenotipo B
genotipo AA genotlpo AO genotipo BB

» ‘@

chico

fenotipo: AB

genaotipo: AB
Genotipo Fenotipo alelo A > alelo 0

alelo B > alelo 0

AA, A0 A alelo alelo A=B
BE, B0 B
AB AB

00 0

informacién para determinar la paternidad del

genotipo BO

[©©

Este segundo hombre también podria

ser el padre del chico, por lo tanto, con
estos datos, no se puede saber quién

es el verdadero padre del chico.



9.18.- _E grupeo sanguineo Rh™ se debe a un alelo dominante. Si el chico es

Rh’, la madre Rh’, el primer hombre Rh™ y el segundo Rh*, ;puede esta
prueba servir de base para la reclamacién? ;Por qué?

1° hombre madre Rh + = alelo D } .y
Rh - X Rh - Rh - =alelo d
dd dd
Rh - Este primer hombre podria ser el padre

dd del chico.



9.18.- . grupeo sanguineo Rh™ se debe a un alelo dominante. Si el chico es
Rh’, la madre Rh’, el primer hombre Rh™ y el segundo Rh*, ;puede esta
prueba servir de base para la reclamacién? ;Por qué?

2% hombre madre Rh +=alelo D } D>d
Rh + X Rh - Rh - =alelo d
D - dd
Rh - Este segundo hombre podria ser el
dd padre del chico si fuera de genotipo

Dd. Por lo tanto, con estos datos, no se
puede saber quién es el verdadero
padre del chico.



4.2. La herencia poligénica

La herencia poligénica se da en caracteres cuya manifesta-
cion fenotipica depende de los efectos de varios genes. Por
ejemplo, el color de los ojos en las personas depende de va-
rios genes gue determinan las variaciones en la cantidad vy la
ubicacion de pigmentos del iris (melanina, lipocromo...).

4.3. La influencia del medio

La influencia del medio en |a genética afecta sobre todo a los
fenotipos, ya que la expresion de muchos genes esta afecta-
da o modificada por variables como el clima, |la dieta, el ejer-
cicio fisico, el estado animico, etc.

4.4. Los genes letales

Los genes letales son los que ocasionan la muerte del em-
brién cuando estan en homocigosis.

Un ejemplo es el del pelaje amarillo en ratones, que es do-
minante y solo se puede presentar en heterocigosis, pues es
letal en homocigosis. Por ello, al cruzar dos ratones amarillos
hibrides no se cumple la proporcion mendeliana 3:1, sino que
se observa una proporcion 2:1, que corresponde a dos hibri-
dos heterocigotos por cada homocigoto recesivo (los homo-
cigotos dominantes mueren antes de nacer).



Un ejemplo de un gen letal.
Ratones amarillos

Yy 7 Yy

®

©| —

YY




9.19.- _g gen que determina la cola corta (T) en el ratén, es dominante sobre el
gen normal de tipo salvaje (t). El gen T es letal en homocigosis.
a) ¢Qué proporciones fenotipicas se esperan entre los descendientes de
un cruzamiento entre dos individuos de cola corta?

-alelo T = corta corta X corta
T>t

- alelo t = salvaje [ Tt [ Tt

TT = muerte @ ©) @ ©
Tt = corta M

tt = salvaje

e

mueren corta larga
1/4 214 1/4

También podriamos decir que 2/3 de

los que nacen vivos son de cola corta y
1/3 de cola larga



b) Si el tamario normal de una camada es de 8, ;qué numero medio de
descendientes esperarias encontrar en este cruzamiento?

- alelo T = corta corta X corta
. T>t
- alelo t =salvaje

{ Tt [Tt
TT = muerte @ ©) @ ©

Tt = corta v

e

mueren corta larga
1/4 214 1/4

tt = salvaje

Nacen vivos % de la camada, por lo tanto,

esperariamos gue naciesen vivos
4 X8=6



(5]

La herencia ligada al sexo
En la especie humana existen numerosos caracteres, tanto normales como
patologicos, que se heredan de la misma forma que en el caso de los
guisantes estudiados por Mendel: se dice que presentan herencia
mendeliana.

Algunos, como los grupos sanguineos, la capacidad de enrollar la lengua o el
color de los 0jos, estan regulados por genes localizados en los autosomas,
por lo que manifiestan herencia autosomica. Otros, como la hemofilia o el
daltonismo, dependen de genes localizados en los cromosomas sexuales
(X 0Y), por lo que su herencia se encuentra ligada al sexo, es decir,
heredar un caracter esta ligado a la condiciéon masculina o femenina.

Cariotipo humano donde aparecen los 44
autosomasy los 2 cromosomas sexuales.



Los cromosomas sexuales

En los seres humanos, el sexo queda determinado genéticamente desde los primeros
momentos de su existencia y esta regulada por dos cromosomas especiales, llamados
cromosomas sexuales, X e Y. Se denominan también heterocromosomas porque
presentan diferencias morfologicas (el Y es mas pequeiio que el X) y tienen distinto
contenido génico. Ambos estan compuestos por un pequeiio segmento homologo,
donde se localizan genes que regulan los mismos caracteres, y otro segmento
diferencial, caracteristico de cada uno de ellos. En este ultimo se localizan los genes
exclusivos tanto del cromosoma X (caracteres ginandricos) como del Y (caracteres
holandricos). Los segmentos diferenciales de los cromosomas sexuales no
experimentan la sinapsis ni el entrecruzamiento durante la meiosis; esto asegura casi
por completo la imposibilidad de recombinaciones entre los genes responsables de la
determinacion del sexo.

Caracteres gindndricos
- Daltonismo
- Hemofilia J
- Distrofia muscular de Segmento B
; , diferencial
Leuchenne ;
Tot - Caractere= heolandricos
- ctiosis . o .
e . - - Hipertricosis auricular
- Nicralopia (ceguera nocturna) — .
Segmento
heméloge ™~




Determinacion genetica del sexo

Los cromosomas sexuales contienen los genes responsables de la
diferenciacion sexual (formacion de gametos y de oOrganos genitales,
secrecion de hormonas sexuales, etc.), de manera que la mujer posee la
combinacion XX (sexo homogameético) y el varon la combinacion XY (sexo
heterogamético). Pero, ¢como se hereda el sexo? Si te fijas en la figura
adjunta puedes comprobar que la probabilidad de que una pareja tenga un hijo
es igual a la probabilidad de que tenga una hija, cuyo valor es en ambos caso
4 (50%). Por esta razon, en la poblacion humana el niumero de varones suele
ser igual al de mujeres.

O
7 X
i
XX X

Si un espermatozoide con el cromosoma
dvulo @ X fecunda a un évulo, este dara lugar a
una mujer (XX), cuya probabilidad de
aparicion es %2 (50%), y si el que fecunda
» al 6vulo es un espermatozoide con el
@ Hﬂ cromosoma Y, este dara lugar a un

00 hombre (XY) cuya probabilidad de
aparicion también es %2 (50%).
ey XY

espermluzuide



Herencialigada al sexo

Ya hemos comentado que los genes responsables de algunos caracteres
se localizan en los cromosomas sexuales X e Y, por lo que su
manifestacion se encuentra ligada a que una persona sea de uno u otro
sexo. No se tiene clara la existencia de enfermedades o anomalias
asociadas al cromosoma Y, pero si asociadas al cromosoma X, pues sus
genes se encuentran en el segmento diferencial. Entre estas, se

encuentra la hemofilia y el daltonismo.

Caracteres gindndricos

Dalfonismo

Hemofilia

Dystrofia muscular de
Deuchenne

Ictiosis g
Nictalopia (ceguera nocturna)

Segmento

diferencial

Segmente

hemalogo ™.

—

Caracteresz helandricos

Hipertricosis auricular



Caracteres ginéndricos [
- Dalfonismo

Herencia de la hemofilia

- Hemofilia

La hemofilia se caracteriza por la incapacidad - Distrofia muscular de 3

de coagular la sangre debido a la mutacion de Dewchemne ’
; - Ictiosis L

uno de los factores proteicos (el factor VIII o -

- Nictalopia (ceguera nocturna)

el IX) que participan en la formacion de la
proteina fibrina, necesaria para la formacion
del coagulo. Es un caracter regulado por un
gen recesivo localizado en el cromosoma X.

- Para el varén, que no tiene el correspondiente alelo en el cromosoma Y, hay solo
dos posibilidades: X

X" normal respecto al trastorno genetico
- X"Y: hemofilico

- Para la mujer, en cambio, existen tres posibilidades:

_X"X™: normal
- XPX" normal, pero portadora del alelo X" recesivo
- X"X" en teoria serian hemofilicas, pero en la realidad no llegan a nacer

porgue esta combinacion homocigotica recesiva es letal en el estadio
embrionario, es decir, provoca la muerte del feto.



Herencia del daltonismo

El daltonismo consiste en la incapacidad de distinguir determinados
colores, especialmente el rojo y el verde. Se trata de un caracter recesivo

localizado en el cromosoma X.
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- El varén puede ser:

_ XPY: normal respecto al trastorno genético
_ X% dalténico

- La mujer puede ser:

- XPXP: normal
- X"X% normal, pero portadora del alelo X° recesivo
- X9X9: daltonica



9.20.- uUna mujer gque no tiene problemas para distinguir el color rojo del verde
se casa con un hombre que tampoco los tiene. Tuvieron 4 descendientes, 2
chicos y 2 chicas, pero uno de los chicos es dalténico. ;Como se puede
explicar esto? Razona la respuesta.

? normal x & normal o
vision normal = alelo XP 0 > Xd
>
D . ., , .
XPb X—OI XPY vision daltonica = alelo Xd

[ [ - Elvarén puede ser:
- XPY: normal respecto al trastorno genético
@ _ X%Y: dalténico
- La mujer puede ser:

- XPXP: normal
~ X% normal, pero portadora del alelo X recesivo
v - X9X?: daltonica

X0 X X0 X7 XPy xXdy Los resultados obtenidos son
debidos a que aunque la mujer del
matrimonio sea de fenotipo vision
normal pero es portadora del alelo
recesivo del daltonismo.

normal normal normal daltdnico



9.21.- Una mujer que no tiene problemas para coagular su sangre cuando se
hace una herida, se casa con un hombre que si tiene ese problema. Tienen 4
hijos, 2 chicos, uno nhormal y el otro hemofilico y 2 chicas, una normal y la otra
hemofilica. Realiza el cruzamiento poniendo el genotipo de los padres y de los

descendientes.

? normal x & hemofilico

XH x_h Xy

[ ]!
® ©® @ O

XH X—h Xh xh XH Y

normal  hemofilica  normal

normal = alelo XH
hemofilia = alelo X"

XH > Xh

Para el varon, que no tiene el correspondiente alelo en el cromosoma Y, hay solo
dos posibilidades:

- X"Y: normal respecto al trastorno genético
- X"Y: hemofilico

Para la mujer, en cambio, existen tres posibilidades:
- X"™ normal
- X"X"™ normal, pero portadora del alelo X" recesivo
- X"X": en teoria serian hemofilicas, pero en la realidad no llegan a nacer

porgue esta combinacion homocigdtica recesiva es letal en el estadio
embrionario, es decir, provoca la muerte del feto.

xXhy
hemofilico



9.22.- La hemofilia B en humanos esta controlada por un alelo recesivo ligado al
sexo. Supén que un hombre hemofilico se casa con una mujer normal cuyo
padre era hemofilico y tienen una hija normal. Esta, a su vez, se casa con un
hombre normal.

a) ¢;Qué probabilidad tienen de engendrar un hijo hemofilico?
b) ¢Cual seria esta probabilidad si no se supiese el fenotipo de la hija
del primer matrimonio?

4 hemofilico x ¢ normal
normal = alelo XH
Xny XH X g XH > Xh
hemofilia = alelo X"

¢ normal x & hemofilico

? normal x & normal
XH X—h Xy XH x_h XH Y

[ [
| ® ®| @®

h
XA X= hemofilico
normal

XH XH XHXh XHy  Xhy
\ Y }\_Y_/

75% normal 25% hemofilico




9.22.- La hemofilia B en humanos esta controlada por un alelo recesivo ligado al
sexo. Supén que un hombre hemofilico se casa con una mujer normal cuyo
padre era hemofilico y tienen una hija normal. Esta, a su vez, se casa con un
hombre normal.

a) ¢;Qué probabilidad tienen de engendrar un hijo hemofilico?
b) ¢Cual seria esta probabilidad si no se supiese el fenotipo de la hija
del primer matrimonio?

4 hemofilico x ¢ normal
normal = alelo XH
Xhy xH xh A XH > X
hemofilia = alelo X"

¢ normal x & hemofilico

xH xh Xhy

\ 4

X X
¢, Fenotipo?



9.22.- La hemofilia B en humanos esta controlada por un alelo recesivo ligado al
sexo. Supén que un hombre hemofilico se casa con una mujer normal cuyo
padre era hemofilico y tienen una hija normal. Esta, a su vez, se casa con un
hombre normal.

a) ¢;Qué probabilidad tienen de engendrar un hijo hemofilico?
b) ¢Cual seria esta probabilidad si no se supiese el fenotipo de la hija
del primer matrimonio?

4 hemofilico x @ normal
normal = alelo XH
Xhy xH xh A XH > X
hemofilia = alelo X"

¢ normal x & hemofilico

xH xh Xhy

XH Xh Xh xh
normal hemofilica

50% S0%



9.22.- La hemofilia B en humanos esta controlada por un alelo recesivo ligado al
sexo. Supén que un hombre hemofilico se casa con una mujer normal cuyo
padre era hemofilico y tienen una hija normal. Esta, a su vez, se casa con un
hombre normal.

a) ¢;Qué probabilidad tienen de engendrar un hijo hemofilico?
b) ¢Cual seria esta probabilidad si no se supiese el fenotipo de la hija
del primer matrimonio?

4 hemofilico x 2 normal

— H
N s xh normal. . alelo X H > xh
hemofilia = alelo X"

? normal x & hemofilico 1° caso:

@ normal x & normal
h

/ XH X- XAy

oL
,, ® ®| @D

XH Xh Xh Xh
50% 50%

xH xh Xhy

XH XH XHXh xHY XY
\ Y J \_]f/

75% normal 25% hemofilico




9.22.- La hemofilia B en humanos esta controlada por un alelo recesivo ligado al

sexo. Supon que un hombre hemofilico se casa con una mujer normal cuyo
padre era hemofilico y tienen una hija normal. Esta, a su vez, se casa con un

hombre normal.

a) ¢;Qué probabilidad tienen de engendrar un hijo hemofilico?
b) ¢Cual seria esta probabilidad si no se supiese el fenotipo de la hija

del primer matrimonio?

4 hemofilico x 2 normal

XnY xH xD

? normal x & hemofilico

normal = alelo XH
- XH > Xh
hemofilia = alelo X"

2° caso:

xH xh Xhy

XH Xh Xh Xh
50% 50%

? hemofilica x & normal
h
Xh X- XHY
/

[ | [
© | ®®

XH Xh Xhy

50% normal 50% nemofilico




9.22.- La hemofilia B en humanos esta controlada por un alelo recesivo ligado al
sexo. Supén que un hombre hemofilico se casa con una mujer normal cuyo
padre era hemofilico y tienen una hija normal. Esta, a su vez, se casa con un
hombre normal.

a) ¢;Qué probabilidad tienen de engendrar un hijo hemofilico?
b) ¢Cual seria esta probabilidad si no se supiese el fenotipo de la hija
del primer matrimonio?

1° caso: 2° caso:
Q normal x & normal ? hemofilica x & normal
xr xh XH Y xh XH Y

ol e o
®® ®® ® | oo

hemofilico v
H wH H ¥h H h
DX XX XY XY XH XD XY
| |
75% normal 25% hemofilico 500/0 normal 500/0 hemofilico

Probabilidad tener un hijo hemofilico = Prob. 1° caso x ¥ + Prob. 2° caso x %2 =
=YVoxVa+Ye x¥2=1/8+Y2=3/8



6

La naturaleza de la informacion genética

A lo largo del siglo xx se llevaron a cabo diversas experiencias para averi-
guar cual era la molécula portadora de la informacion genética en los se-
res vivos. Hasta la década de 1940, los genetistas no pudieron demostrar
que esa molécula era el ADN y no las proteinas. Se establecio el principio
basico «Un gen, una proteina», considerado precursor del dogma central
de la biologia molecular, que se tuvo que reformular en las ultimas déca-
das tras los nuevos conocimientos sobre |la transcripcidn vy la traduccion.

6.1. Un poco de historia

Las experiencias de Griffith y Avery

La primera prueba de que el ADN es portador de la informacion genética
la aporto en 1928 F. Griffith. La demostracion experimental del hecho la
realizaron en 1944, O. T. Avery, C. MaclLeod v M. McCarty.



Experimentos de F. Griffith y de O. T. Avery

Experimento de Griffith

Griffith infectd a unos ratones con
dos cepas de |la bacteria Strepto-
coccus pneurnoniae;

*» Lacepa S (con capsula, virulen-
ta) gue los mataba.

» La cepa R (sin capsula, inocua)
a la que sobrevivian.

Al infectarles con la cepa S inac-
tivada con calor, los ratones so-
brevivieron. Pero la combinacion
de bacterias muertas de la cepa 5
v bacterias vivas de la cepa R los
mataba. Concluyd que alguna mo-
lécula de la cepa S transformaba a
la cepa R en virulenta.

Experimento de Avery

Avery, MacLeod vy McCarty inocu-
laron a los ratones con la cepa R
no virulenta y con un extracto de
distintas biomoléculas de la cepa
5, sometidas previamente a un
tratamiento enzimatico con ami-
lasas, lipasas, RMNasas, proteasas vy
DNnasas. Observaron que la cepa
R solo se transformaba en cepa S
virulenta cuando el ADN estaba
presente, con lo gue concluyeron
que el ADN era el material gene-
tico.

Cepa S CepaR Cepa S Cepa S inactivada

con capsula. sin capsula. inactivada por calor
Virulenta. Inocua. con calor. + cepa R.

=
i

Resultado s T Método —
'. a':.o.
{ Tty :
\ '-'I‘

Raton muere Raton vive Raton vive Raton muere

—— Extracto de células de la cepa S €3 1

g

Enzimas gque Enzimas gue Enzimas gue Enzimas que Enzimas que
destruyen destruyen destruyen destruyen destruyen
azucares lipidos ARMN proteinas ADN

vy celulas tipo R, vy células tipo R, v células tipo B, v células tipo B. v células tipo R_

1 1 %3 3@

P N T, PRy, R PR, e IRy,

Ratén muere Ratén muere Raton muere Ratéon muere F!atcm Vive



La experiencia de Beadle y Tatum

En 1941, George Beadle v Edward Tatum estudiaron las
consecuencias de los cambios génicos o mutaciones.
Comprobaron que la alteracion de un gen suponia una
variacion fenotipica gue consistia en el fallo en el funcio-
namiento de una enzima. Propusieron la hipotesis «Un
gen, una enziman.

La experiencia de Pauling, Sanger e Ingram

En 1956, los trabajos de Linus Pauling, Frederick Sanger vy
Vernon Ingram con la proteina hemoglobina, gque puede
modificarse por la alteracion de un solo gen, les llevaron a
ampliar la hipotesis a «Un gen, una proteina». Sus expe-
riencias mostraron que la diferencia entre la hemoglobina
normal (HbA) v la hermoglobina modificada, la falciforme
(HbS), se debia Unicamente a un aminoacido de un total
de 600, demostrando que una alteracion en un gen pro-
ducia un cambio de aminoacido.



Experimento de Beadle y Tatum
I % Rayos X

Algunas esporas tienen mutaciones aleatorias.

Transferimos
N cada espora a su

LT s = . £ 0w og w

s e, . et tubo de ensayo,

que contiens su
‘lj’ medio de

cultivo
- completo.
Transferimos
parte de cada
colonia al medio
de cultivo
D minimao.
S i Yo

El mutante nutricional
no crece en el medio de
cultive minimeo.




6.2. El flujo de la informacion genética

En 1952, A. D. Hershey y M. Chase demostraron que el
ADN de un virus que parasita bacterias era la molécula
que se introducia en la célula bacteriana para la repro-
duccion viral. No obstante, no se conocia como se al-
macenaba la informacion en una molécula tan simple.
Fue en 1953, cuando J. Watson yv F. Crick mostraron su
modelo de la estructura de |a doble helice, que explica-
ba como se podia almacenar y transmitir la informacion
genetica.

Una vez demostrada la relacion entre la secuencia de
aminoacidos vy la secuencia de nucledtidos, se acepto
que el gen se podia dividir en partes mas y mas peque-
Aas. Actualmente, se reconoce que la minima unidad de

mutacion y recombinacion es un nucledtido, un par en la
doble cadena de ADN.



La estructura de los genes

_ Cadena de ADN
Un gen es un fragmento de ADN localizado en una

region concreta de un cromosoma, que constituye
una unidad de informacion genética.

El gen ocupa un sector

_ . del cromosoma
* La funcién de un gen es almacenar |a informacion ge-

netica, expresar la informacion para conferir una ca-
racteristica a una celula y transmitir la informacion a
su descendencia.

* La estructura de un gen se basa en dos tipos de se-
cuencias: una secuencia estructural, en la que existen
secuencias codificantes, denominadas exones, v se-
cuencias no codificantes, denominadas intrones; v
una secuencia reguladora de la expresion.

Pareja de cromosomas
homdlogos

Secuencia
reguladora Intrén Intrén
Exon Exon Exo6n
\ J
|

Gen



« Hay diferencias genéticas entre procariotas y eucariotas:

— Los procariotas tienen un cromosoma circular con una secuencia estructu-
ral continua, sin exones ni intrones. Toda la informacion genética es tradu-
cida a secuencia proteica. Algunas bacterias contienen plasmidos, que son
pequenas moléculas de ADN circular gue tienen genes como los de resis-
tencia a los antibidticos. Los plasmidos se replican independientemente v
pueden ser transferidos de unas bacterias a otras.

ADN bacteriano Plasmidos Cromosoma

Sitio de anclaje




— En los eucariotas, |la mayor parte del ADN esta en el nucleo. Sus genes
estan compuestos de exones e intrones y algunos organulos, como las mi-
tocondrias v los cloroplastos, contienen fragmentos propios de ADN.

El dogma central de la biologia establece que el flujo de informacion
genetica, que se encuentra en el ADN, se basa en los procesos de repli-
cacion, transcripcidon v traduccion.




* La replicacidon es el proceso de duplicacion del ADN antes del proceso de
division celular.

* La transcripcién es el proceso por el que la informacion de un fragmento de
ADN, correspondiente a un gen, se copia en forma de una molécula de ARNmM.
Este ARNmM es capaz de salir del ndcleo v dirigirse hacia los ribosomas.

* La traduccién es el proceso por el cual se sintetiza una proteina con una de-
terminada secuencia de aminoacidos a partir de la informacion contenida en
el ARNm. La traduccion se lleva a cabo en los ribosomas de la célula.

Algunos virus, como el VIH, cuya informacion genética esta en forma de ARN,
han mostrado que son capaces de realizar |a transcripcion inversa; es decir,
sintetizar ADN a partir de ARN. Otros virus emplean su material genético como
ARNM, que traducen los ribosomas de la célula.



L NUCLEO (eucariotas) L CITOPLASMA (eucariotas)

Transcripcion

Transcripcion
inversa

Proteina

Bucle de replicacion

| REPLICACION | TRANSCRIPCION | TRADUCCION




La replicacion

La replicacién del ADN es el proceso por el cual, a
partir de una molécula de ADN progenitora, se sinteti-
zan dos moléculas hija, que son una copia identica a la

molécula original.

La replicacion tiene lugar en la fase S del ciclo celular. Para
que se lleve a cabo el proceso, la doble hélice debe desen-
rollarse y cada cadena servir de molde para construir una
cadena complementaria.

7.1. Hipotesis sobre la replicacion del ADN

Hipotesis conservativa. Considera que, tras la replica-
cion, una de las moléculas contiene las dos cadenas ori-
ginales, y la otra, las dos cadenas sintetizadas de nuevo.

Hipotesis dispersiva. Considera gue las dos moléculas
resultantes de la replicacion son moléculas hibridas; es
decir, que contendrian fragmentos del ADN original vy
del ADN recién sintetizado.

Hipotesis semiconservativa. Fue propuesta por Watson
vy Crick, demostrada por Meselson y Stahl en 1958 y es |a
mas aceptada en la actualidad. Considera que cada ca-
dena de la molécula de ADN progenitora sirve de molde
para la sintesis de una nueva cadena.

Células que no vuelven
a reproducirse

A (Fase GO)

1

Fase G1

Hipotesis Hipotesis Hipotesis
semiconservativa conservativa dispersiva

cadena antigua

cadena de nueva creacion




Modelos sugeridos para replicaciéon de ADN

/N SN\

Conservativa Semiconservativa Dispersiva




Inicialmente, todo

: el ADN esta marcado con M.
Experiencia de Meselson y Stahl :

Meselson y Stahl cultivaron la bacteria E coli en un me-
dio con "N (isdtopo del “N, con mayor masa vy, por tanto,
mayor densidad). El isotopo se incorpord a las cadenas
de ADN que se iban sintetizando, haciendolas mas pe-
sadas. De esta forma, las bacterias cultivadas tenian un
ADN con una densidad superior a lo normal. Después,

cultivaron las bacterias en un medio con N, v analizaron

. Las células
por centrifugacion el ADN de varias generaciones. Los i marcadas &
: 15
resultados fueron: con "N se
: cultivan en un Se toman muestras
» Las moléculas de ADN de la primera generacion te- g"e‘j"? con N I i antes de agregar al
. . . . . ¢ durante cuatro medio “MN.
nian una densidad mterm.edla entre la de las (_:ultwa— | generaciones. ot
das en “N vy la de las cultivadas en =N. Es decir, cada
molecula doble helice de ADN contenia isotopos tan- — Generacion
14 15, - :
to de'™N como de "*N. Este resultado descarta el mo ; CsCl 0 1 9 2 4

delo conservativo.

S

» En la segunda y tercera generaciones se mantuvo la
banda intermedia vy aparecid una banda correspon-
diente a ADN cultivado en “MN. Es decir, habia molécu-
las de ADN en las que no quedaba rastro del isdtopo
=M. Este resultado descarta el modelo dispersivo.

1
m
c
* Por tanto, el unico modelo compatible con los resulta- :
dos es el modelo semiconservativo. A

0 20 40 60 80
Tiempo (min)



7.2. La replicacion en procariotas
El proceso consta de tres etapas: iniciacién, elongacion y terminacién. Por Ul-

timo, existen mecanismos de correccion de errores.

Duplic acion
cromosorma bactenano

00 D

Células hyas

W,

Hipotesis
semiconservativa

cadena antigua

cadena de nueva creacion




Fase de iniciacion

Consiste, basicamente, en el desenrollamiento y apertura de la doble hélice.
Se inicia en una region del ADN llamada oriC o punto de iniciacion. Durante
la iniciacidon se producen varios acontecimientos:

1. EIl proceso se inicia con una enzima denominada helicasa que rompe los
puentes de hidrégeno entre las bases nitrogenadas de las dos hebras
complementarias y las separa para que sirvan de patron o moldes. Como el
desenrollamiento de la doble hélice da lugar a superenrollamientos en el resto
de la molécula, capaces de detener el proceso, se hace preciso el concurso de
otras enzimas, las topoisomerasas, que eliminan las tensiones en la fibra. La
topoisomerasa de E. coli se denomina girasa.

Punto de iniciacién (oriC)
Horquilla de
replicacion

(00 )
= 3 5
Yo ,Offxo ,> Horquilla de Topoisomerasa
replicacion (girasa)
' O: (O ) Helicasa

Burbuja u ojo de
replicacion



2. Acontinuacion, intervienen unas proteinas que se enlazan sobre el ADN de
hebra Unica. Son las gue tienen como
funcion mantener la separacion de las dos hebras complementarias.

3. Hay una helicasa trabajando en un sentido y otra trabajando en sentido
opuesto. Se forma asi una burbuja u ojo de replicacion que se va
extendiendo a lo largo de la molécula de ADN en los dos sentidos, de ahi
gue se diga que la replicacion es bidireccional. Cada uno de los dos
extremos de la burbuja de replicacion, como tienen forma de Y, se les
denomina horquilla de replicacion.

Punto de iniciacion (oriC)

Horquilla de
replicacion

' O & 5‘
\}»7//
' — Oj \O = > v T )
Horquilla de opoisomerasa
replicacion (girasa)
- \‘ { ™\
[
O’ O ) Helicasa

Burbuja u ojo de
replicacion



Fase de elongacion

Es la fase en la que se sintetiza una nueva hebra de ADN sobre cada hebra de
la doble hélice original. Ademas de las enzimas que actuan en la fase de
iniciacion, en la elongacion intervienen las ADN polimerasas, de varios tipos:
las mas importantes de E. coli son la ADN polimerasa | y Ill. Su funcion es
doble:

- Actividad polimerasa. Realizada por la ADN
polimerasa Ill. Unen entre si los nucleodtidos que
formaran el ADN. Para ello, recorren la hebra molde,
seleccionan el desoxirribonucledtido cuya base es
complementaria con la de la hebra molde, y lo unen.
Las nuevas cadenas de ADN se sintetizan por union
de desoxirribonucledtidos trifosfatos. La energia para
el nuevo enlace se obtiene de la hidrdlisis de los dos
grupos fosfatos del nucledtido entrante.

- Actividad exonucleasa (correccion de errores).
Realizada por la ADN polimerasa |[|. Eliminan
nucledtidos, cuyas bases nitrogenadas estan mal
apareadas, asi como fragmentos de ARN.




Fase de elongacion

Es la fase en la que se sintetiza una nueva hebra de ADN sobre cada hebra de
la doble hélice original. Ademas de las enzimas que actuan en la fase de
iniciacion, en la elongacion intervienen las ADN polimerasas, de varios tipos:
las mas importantes de E. coli son la ADN polimerasa | y Ill. Su funcion es

doble:

- Actividad polimerasa. Realizada por la ADN
polimerasa Ill. Unen entre si los nucleodtidos que
formaran el ADN. Para ello, recorren la hebra molde,
seleccionan el desoxirribonucledtido cuya base es
complementaria con la de la hebra molde, y lo unen.
Las nuevas cadenas de ADN se sintetizan por union
de desoxirribonucledtidos trifosfatos. La energia para
el nuevo enlace se obtiene de la hidrolisis de los dos
grupos fosfatos del nucleotido entrante.

- Actividad exonucleasa (correccion de errores).
Realizada por la ADN polimerasa |[|. Eliminan
nucledtidos, cuyas bases nitrogenadas estan mal
apareadas, asi como fragmentos de ARN.

Extremo 5°

Extremo 3°



Las ADN polimerasas siempre unen nucleotidos
siguiendo la direccion 5" — 37, es decir, a partir
de un primer nucledétido, se realizara un enlace
fosfodiester entre el radical hidroxilo (-OH) del
carbono 3° de la desoxirribosa del primer
nucledtido y el radical fosfato situado en el
carbono 5° de la desoxirribosa del segundo
nucledtido (es pues un enlace 5'— 37). El grupo
hidroxilo libre en el carbono 3 del segundo
nucleotido se unira al grupo fosfato del carbono
5" de un tercer nucleotido, y asi sucesivamente.

Sin embargo, las ADN polimerasas no pueden
iniciar de cero la sintesis de una nueva cadena
de ADN.

Extremo 5°

Extremo 3°



Las ADN polimerasas siempre unen nucleotidos
siguiendo la direccion 5" — 37, es decir, a partir
de un primer nucledétido, se realizara un enlace
fosfodiester entre el radical hidroxilo (-OH) del
carbono 3° de la desoxirribosa del primer
nucledtido y el radical fosfato situado en el
carbono 5° de la desoxirribosa del segundo
nucledtido (es pues un enlace 5'— 37). El grupo
hidroxilo libre en el carbono 3" del segundo
nucleotido se unira al grupo fosfato del carbono
5" de un tercer nucleotido, y asi sucesivamente.

Sin embargo, las ADN polimerasas no pueden
iniciar de cero la sintesis de una nueva cadena
de ADN.

Formacion del enlace de
union entre nucleotidos




Las ADN polimerasas siempre unen nucleotidos
siguiendo la direccion 5" — 37, es decir, a partir
de un primer nucledétido, se realizara un enlace
fosfodiester entre el radical hidroxilo (-OH) del
carbono 3° de la desoxirribosa del primer
nucledtido y el radical fosfato situado en el
carbono 5° de la desoxirribosa del segundo
nucledtido (es pues un enlace 5'— 37). El grupo
hidroxilo libre en el carbono 3 del segundo
nucleotido se unira al grupo fosfato del carbono
5" de un tercer nucleotido, y asi sucesivamente.

Sin embargo, las ADN polimerasas no
pueden iniciar de cero la sintesis de una
nueva cadena de ADN.




3' T Extremo §°

En el punto de iniciacion, de cada cadena de ADN 5

molde, se necesita un pequefio fragmento de ARN, T -
denominado cebador o primer, con un extremo  °receon
hidroxilo 3" libre al que afadir los nuevos  delahorquila " | ApN girasa’, ﬁ
nucledtidos. El cebador es sintetizado por una ARN ¢ ™Pieacen 7 | 1\/R
polimerasa llamada primasa, que va uniendo esos He,icasa_o,
nucleodtidos en sentido 5 — 3", g

f | “\__Proteinas
Interviene después la ADN polimerasa lll, que, o "\ estabilizadoras (SSB)
partiendo del cebador, sigue la sintesis en direccion  polimerasalii | g—— ARN cebador
5— 3°. La energia necesaria para el proceso es ~ P”"’LZSEDN
aportada por los propios nucledtidos, que al llevar polimerasa

comienza
=5 sobre el ARN
—\ cebador

tres grupos fosfato, pierden dos de ello. La burbuja
de replicacion, con sus dos horquillas va creciendo
a derecha e izquierda.

Hebra molde ™

f
J
| S

En cada horquilla pues, hay una nueva hebra de /v’ -
) ., , ; . . ARN f~[ ADN/ |
ADN (de direccion 5°— 3°) que se sintetiza de cebador [ [polimerasa

manera continua, en la misma direccion en que se

Hebra molde

Sustitucion
con desoxi-

mueve la horquilla de replicacion, recibiendo el nucleétidos \
nombre de hebra conductora o lider. o Qo1 ARN Getacior
Punto de iniciacién eliminado

Punto de iniciacion de la replicacion !
== i

Soldadura \ ) 5'

3 \ 5' / 3
por la ADN ligasa /

Hebra conductora Hebra retardada




Extremo 5°

Sin embargo, la otra nueva hebra que debe T

. . . . {
sintetizarse en cada horquilla no puede partir desde  pireccion |
el punto d_e iniciaci(')nz ya que la direcci()n de sintesis 4 mhorua - SR
de cualquier ADN polimerasa es siempre 5 — 3. de replicacion | ‘

Heli s |

De esta manera, lo que ocurre es que la ARN sleass J
polimerasa sintetiza un ARN cebador en un punto bkl
que dista unos 1.000 nucledtidos de la sefal de — [~ —\ estabilizadoras (SSB)
iniciacion. A partir de este ARN, la ADN polimerasa pojimerasa i | — g-—— ARN cebador

Primasa

La ADN
polimerasa
comienza

Il sintetiza unos 1.000 nucledtidos de ADN,
formandose entonces una secuencia
polinucleotidica denominada fragmento  de

Okazaki. Este proceso se va repitiendo a media que =y
se van separando las dos hebras molde, es decir,
se van formando nuevos fragmentos de Okazaki, g
gue terminaran uniéndose. Es pues un crecimiento / o \
) . . e ADN ~\
discontinuo el que tiene esta nueva hebra. ARN cebador | — po,im,asa,x -\
: -\ Punto de

Sustitucion
con desoxi-
nucleétidos
del ARN cebador
eliminado

iniciacion

\ Origen de replicacion

Crecimiento continuo l/
\

Crecimiento discontinuo

! Soldadura \
3 5'\ por la ADN ligasa 3

Hebra conductora Hebra retardada

Crecimiento discontinuo | Crecimiento continuo






Hebra retardada

Fragmentos
de Okazaki

Hebra conductora



Hebra molde

Una de las hebras se
sintetiza de modo continuo.
Es la conductora o lider.

Fragmentos de

Okazaki

La ADN polimerasa necesita un
fragmento de ARN (cebador o
primer) con el extremo 3’ libre

para iniciar la sintesis.

Enzimas - ARN polimerasa (primasa) La otra hebra se sintetiza de modo

- ADN p0|imerasa 1l disco_nt[nuo forméndose fragmentos que
que < ADN polimerasa | se uniran mas tarde. Es la retardada.
intervienen ]

- ADN ligasa




Fase de terminacion

Posteriormente interviene la ADN polimerasa |, que,
primero, gracias a su funcion exonucleasa, retira los
segmentos de ARN, y luego, gracias a su funcion
polimerasa, rellena los huecos con nucleétidos de ADN

Finalmente interviene la ADN ligasa, que empalma
entre si los diferentes fragmentos de Okazaki. Forma
un enlace covalente entre el extremo 5 de un
fragmento de Okazakiy el extremo 3’ de otro.

Esta nueva hebra es, pues, de crecimiento discontinuo.
Como precisa que se desespiralice un segmento de
doble hélice de varios miles de nucleétidos, para que se
inicie su sintesis, tarda mas en crecer que la otra, y, por
ello, se la denomina hebraretardada.

El proceso continda asi hasta la duplicacion total del
ADN y dado que el crecimiento es bidireccional,
cada una de las nuevas hebras esta sintetizada, en
parte, de forma continua y, en parte, de forma
discontinua.

| Origen de replicacion

Crecimiento continuo l/ o
Crecimiento discontinuo

Crecimiento continuo

Crecimiento discontinuo

g /
= g
@ A
< | del ARN cebador
B eliminado

Direccidon |
- '%——ADN girasa
=

del movimiento

de la horquilla
Helicasa—-‘

de replicacion

," \‘-\ \Proteinas
ADN | —\ estabilizadoras (SSB)
polimerasa Ill /|~ g—— ARN cebador
\O —— Primasa
E Ly La ADN
Er polimerasa
comienza
sobre el ARN
cebador

.
o
T
[1:
Ne]
[

con desoxi-
nucleétidos

Soldadura / \ : "'5.
3'

3 5 por la ADN ligasa

Hebra conductora Hebra retardada



r
2R acion en resumen

ADM polimerasa Il que
Hebra de ADM original que alarga las dos hebras.
sirve de molde.

Proteinas SSPE gue mantienen

abiertas las cadenas.
# I

) 9

i
i
L)
]
i
I
i
I
n ’ Topoisomerasa.
' 1
]
i
1

Cadena adelantada sintetizada
en sentido 5'—= 3' por ADN polimerasa.

Helicasa que
desenrolla la
daoble hélice.

Direccion de

Cadena retardada : .
la replicacion

sintetizada en forma
discontinua en pequefos
fragmentos de Okazaki.

Fragmentos de Okazaki.
[ L

[
L

ARMN polimerasa que sintetiza
de cebador o primer,

- =
-

. *
Los fragmentos lde Okazaki ADN polimerasa Ill.
los une la ADN ligasa.




7.3. La replicacion en eucariotas

En los organismos eucariotas, la replicacion es un proceso lento y com-
plejo que ocurre durante la fase S del ciclo celular, vy aungue presenta
diferencias con la de los seres procariotas, también tiene semejanzas.

Semejanzas
» Lareplicacion en eucariotas es semiconservativa v bidireccional.

*» MNecesita cebadores para iniciar la sintesis de las nuevas cadenas.

« Existe una hebra conductora, que se sintetiza de forma continua, v una
hebra retardada, que se sintetiza de forma discontinua mediante frag-
mentos de Okazaki.

Diferencias

* El proceso de replicacion es mas lento, ya que el genoma eucariota es
mucho mayor gue el de los procariotas v el ADN esta asociado a histo-
nas, que han de duplicarse.

* Hay numerosas burbujas de replicacion o replicones que agilizan el
proceso.

« Existen 5 ADN polimerasas (o, B, v, 8 v £), que se reparten las tareas de
sintesis y de correccion de errores.

* Los fragmentos de Okazaki son mas pequefos.



Burbuja de replicacion
en procariotas
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Burbujas de replicacion

en eucariotas
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El proceso de replicacion del ADN se va
completando normalmente hasta llegar al extremo
del cromosoma, el telémero.

Cuando se elimina el ultimo ARN cebador del Centromero Telomeros
extremo 5 de cada una de las hebras

retardadas, el hueco que queda no lo puede

rellenar las enzimas ADN polimerasas, porque no

encuentran extremos hidroxilos 3° libres sobre los

gue adicionar nuevos nucleotidos.

No se pueds ] gl D - oo |
cebar. Se / g ol ¥ 5 ¥ ceba? Se
acortaria en acortar'u'a en

cads 3 5 s ’ ’ s
Replicacion 3 5 3 5 cada
Liuabimcints = <D <mmmC Replicacién.
oo ———————————— EEEEE—
5, 3’

Este hecho hace que el telomero se vaya acortando un poco cada vez que la
célula se divide, fenOmeno que se asocia a los procesos de envejecimiento y la
apoptosis o muerte programada de las células.



What We Lose With Age

|
30

As cells divide o

Y Y
over time ... \ ; \ ; \ ; \ ;
and caps that protect ... telomeres shorten, and eventually cell division stops.
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