Biologia

Clase

Genética no mendeliana



Herencia no mendeliana w C;@h

* Estudio de la descendencia donde no se
cumplen las proporciones mendelianas.
Es decir, aparecen fenotipos distintos a
los descritos por Mendel.




1. Teoriacromosomica de la herencia

Postulados:

v/ Los factores (genes) que determinan la
herencia se localizan en los
cromosomas.

v/ Cada gen ocupa un lugar especifico o
locus (el plural es loci) dentro de un
cromosoma concreto.

v/ Los genes (o sus loci) se encuentran
dispuestos linealmente a lo largo de
cada cromosoma.

v Los genes alelos (o factores
antagonicos) se encuentran en el
mismo locus de Ila pareja de
cromosomas homologos, por lo que en
los organismos diploides cada caracter
esta regido por una par de genes
alelos.

O A
Par de alelos
dominantes
homocigoto [PF PE.
Par de alelos
recesivos
homocigoto a [ | a, ‘1
Par de alelos
heterocigoto D~ B
2
Alelo
recesivo | )

Cpech

—— locus
de un gen

Y
N

Alelo
dominante



2. Ligamiento c;@h

El ligamiento de genes se basa en el principio de que un organismo tiene pocos
cromosomas Yy, sin embargo, posee miles de genes, por lo cual en cada
cromosoma hay muchos genes que tienden a transmitirse juntos a la descendencia

mediante los gameia
I~
Cadenas ?

homologas Cromosomas
homologos

»

Si no hay crossing over la
frecuencia de presentacion
de las caracteristicas
parentales en la
descendencia sera mayor.




2. Ligamiento

épeéh

2.1 Conceptos

Cuando existe 100% de ligamiento entre los genes , se da menor variabilidad en
los gametos, asi en la descendencia aparecen solo caracteristicas de los

parentales y no hay individuos recombinantes.
P 1Al ] |

Genes Ilgad 0S Genes independientes Genes ligados

Grupos de ligamien

Fuerza de ligamientc

Frecuencia de
recombinacion =

Gametos

4 clases de gametos
si los genes son

independientes

2 clases de gametos
si los genes estan ligados




3. Codominancia £

Cpech

Al cruzar dos individuos homocigotos distintos, las caracteristicas de ambos
progenitores aparecen en los individuos de la descendencia.

|
Blanco (BB)

T Y -

Rbano (RB)




4. Herencla intermedia

ébech

Al cruzar dos individuos homocigotos distintos, las caracteristicas de ambos
progenitores se mezclan apareciendo en los individuos de la descendencia un
genotipo hibrido que se expresa como un nuevo fenotipo.

R1R1 R2R2
P rojo hlanco

X

|

R1R2 R1R2 R1R2 R1R2 RzR2
- - P

F1

it )

5 o




5. Alelos multiples w c;@h

Se da cuando existen mas de dos formas alélicas para una caracteristica en la
poblacién. Los grupos sanguineos, sistema ABO, presentan tres alelos en la
poblacion humana y la combinacion de ellos origina cuatro grupos.

Los alelos A y B son codominantes entre si y el -
alelo O es recesivo.

P
P~
——
o
- !_\’,‘)
S

A A AA o
A B AB e
A O AO

B A AB @

B B BB

B O BO :

O O 00




Cpebh

6. Herencia de factor Rh w C

El factor Rh se hereda en dos formas fenotipicas:

* Rh positivo (Rh+), la forma dominante
* Rh negativo (Rh-), la forma recesiva.

Las formas genotipicas serian:
* Rh positivo : RHRH (homocigoto) o como RHrh (heterocigoto)
* Rh negativo : rhrh (solo como homocigoto).

El genotipo de los grupos y del factor Rh en el grupo A y O queda entonces...

A+ A- O+ O-
AA RHRH AA rhrh OO RHRH OO rhrh
AA RHrh AO rhrh OO RHrh
AO RHRH
AO RHrh
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Biologia

Clase

Herencia ligada al sexo y genealogias.
Razas



1. Determinacidon del sexo w o
1.1 Sistema XeY
Homogameética Heterogamético
Q Mujer 4 Hombre
XX > XY

El sexo en al especie
humana esta determinado
por los cromosomas

sexuales X e'Y.

! !
X S ¢




1. Determinacion del sexo w

1.2 SistemaZy W

En aves, las hembras son
heterogameéticas y los machos

homogameéticos
P .
macho ‘/ — Q\i"{jﬁ}li 7.\ |hembra
y
&
gametos @ @
F . \] ,f%’rf?: . - »‘:"’i il

(macho) | Z,Z. ZW (hembra)

CLpech




1. Determinacion del sexo é%,

1.3 Cromosomas sexuales

Los cromosomas sexuales son de diferente tamano y forma. El cromosoma X
humano contiene muchos genes que son necesarios en ambos sexos, en tanto
gue el cromosoma Y tiene solo unos pocos genes, entre ellos uno 0 mas genes
para la masculinidad.

Porcién no
homologa del
cromosoma X. <
Herencia ligada

al cromosoma X. Porcion no

homologa del
cromosomay.

5 > Herencia
P,ormon holandrica.
homologa entre
XeY.

Herenciade <
comportamiento
mendeliano

\




2. Herencia ligada al cromosoma X w Cp@h

En seres humanos se han identificado algunos genes que se encuentran
localizados solo en el cromosoma sexual X, y por lo tanto se trata de herencia
ligada al sexo. Estos pueden ser de caracter dominante o recesivo, por ejemplo,
los genes que codifican para el daltonismo y la hemofilia son genes recesivos

ligados al sexo.
MUJER HOMBRE

Her%nci? XAXA: normal XAY :normal
ligada a En el hombre
Aya- a 3
cromosoma X XAX2: normal/portadora Xa2Y : enfermo se dala
recesiva Xaxa: enferma ‘[}"e”rﬁl‘é'.‘;l?f
MUJER HOMBRE
Herencia XAXA: enferma XAY : enfermo
ligada al
Aya- a -
cromosoma X XAXa: enferma X2Y : normal

dominante Xaxa: normal




ébech

2. Herencia ligada al cromosoma X w

2.1 Daltonismo

El daltonismo o ceguera para los
colores, es la incapacidad para
diferenciar entre el rojo y el verde y a
veces entre el azul y el amarillo. Se
debe a un defecto en uno de los tipos
celulares sensibles al color en la retina.

Prueba del daltonismo. Las personas
con visiobn normal del color ven el
numero 57, los daltonicos leen el 35.




2. Herencia ligada al cromosoma X w

2.1 Daltonismo (gen recesivo)

Si ambos progenitores son
daltonicos, todos los hijos e hijas
son daltonicos

ébech

Caso1

X4 /7 xaxd | xdxe \

Si la madre es daltonica y el
padre normal, todos los hijos

varones son daltonicos

X XX XX

T
~N—”
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2. Herencia ligada al sexo w £

2.1 Daltonismo (gen recesivo)

Si la madre es portadora y el padre
daltonico, la mitad de los hijos y de
las hijas son dalténicos.

Si la madre es portadora y el padre
normal, la mitad de los hijos
varones son daltonicos.

Caso 3




épech

2. Herencia ligada al cromosoma X w

2.2 Hemofilia (gen recesivo)

La hemofilia es un trastorno en la coagulacion de la sangre que produce
hemorragias en quien la padece.

Afecta fundamentalmente a los varones, ya que las posibles mujeres hemofilicas
(X"X") no llegan a nacer, pues esta combinacién homocigoética recesiva es letal en
el estado embrionario.

Los genotipos y fenotipos posibles son:

MUIJER HOMBRE

XHXH: normal XHY : normal

XHXM: normal/portadora | X"Y : hemofilico

XhXP: hemofilica (no nace)

Algunas mujeres portadoras pueden ser sintomaticas y pese a que suele ser
letal, hay reportes de mujeres homocigotas para el gen de la hemofilia.




3. Herencia holéandrica £

pech

Es un tipo de herencia
ligada al sexo con genes
exclusivamente en el
cromosoma Y. Se
manifestara en todos los
hombres que lo lleven y lo
transmitira el padre a sus
hijos varones.

Ejemplo: hipertricosis
(vellosidad) del pabelldn
auricular 'y factor de
diferenciacion testicular. e




4. Genealogias w cpgh

La interpretacion de las relaciones de parentesco entre los individuos y toda
otra informacion adicional contenida en el pedigri, se puede visualizar a través
de las genealogias, con ello se determina la forma de herencia de una

caracteristica o enfermedad familiar.

Los numeros arabigos,
1,2,3, etc., identifican
al individuo de cada
generacion.

Los numeros
romanos |, I, I, etc.,
indican el nimero de
cada generacion.




4. Genealogias Cpoch

4.1 Herencia autosdmica dominante

» Corresponde a caracteristicas dadas en cromosomas autosomicos.
» Estas se presentan en proporciones semejantes en hombres y mujeres.
» En este tipo de herencia, el caracter en estudio no se salta generaciones o

se presenta en alta frecuencia en la genealogia.

el 1‘“‘

8 caracter dominante:
0)OS marrones

1

6 > WL
1 8
caracter dominante: caracter dominante;

1 2 3
pelo rizado oreja con lébulo




4. Genealogias 6%1

4.2 Herencia autosdmica recesiva

» Corresponde a caracteristicas dadas en cromosomas autosomicos.
« Estas se presentan en proporciones semejantes en hombres y mujeres.
» En este tipo de herencia, el caracter en estudio se salta generaciones o

se presenta en baja frecuencia en la genealogia.

(@) e

! &) é O
l 2 3 6 .
caracter recesivo:
olos claros
sl ) 10
- "
] 2 ) O -
v X
caracter recesivo: caracter recesivo:

pelo liso oreja sin lébulo




4. Genealogias C

Cpech

4.3 Herencia ligada al cromosoma X dominante

« Corresponde a caracteristicas
dadas en el cromosoma sexual .
X.

» Estas se presentan en
proporciones diferentes en
hombres y mujeres. ‘ 'O

« En este tipo de herencia, el
caracter en estudio es mas
frecuente en mujeres.

« Se observan en las genealogias

en alta proporcion. Los hombres
afectados transmiten la O
caracteristica a todas sus hijas y

ninguno de sus hijos.




4. Genealogias cp@h

4.4 Herencia ligada al cromosoma X recesiva

« Corresponde a caracteristicas ‘)
dadas en el cromosoma sexual X.

» Estas se presentan en

proporciones diferentes en ‘

hombres y mujeres. ‘) O _O
« En este tipo de herencia, el

caracter en estudio es mas
frecuente en varones.

» Se observa en las genealogias en
baja proporcion. Las madres

O O

afectadas o portadoras transmiten
la caracteristica a sus hijos




4. Genealogias cpgh

4.5 Herencia holandrica

« Corresponde a
caracteristicas dadas en el
cromosoma sexual Y. O O

« Estas se presentan solo en
varones.

« Cuando un padre tiene el
caracter en estudio, todos
sus hijos  varones lo

presentan.




4. Genealogias Cpoch

4.6 Herencia mitocondrial

« Corresponde a caracteristicas dadas en el material extracromosoémico.

» Estas se transmiten desde las mujeres hacia todos sus hijos e hijas.

« Cuando una madre esta afectada toda su descendencia lo esta, en cambio
si el padre tiene el caracter en estudio, ninguno de sus hijos ni hijas lo

presentan.

. . & . . i 6 é é e T ™ 3 mi'“wna'
. |
2] Y y, [ ‘ | |




Ejercitacion Ejercicio 5
“Guia del alumno’

épech

En el caso de un gen dominante que se encuentre en la porcion no homoéloga del
cromosoma X y que sea transmitido a la descendencia, es correcto que

) se expresa siempre en el varon.
Il) siempre se expresara en las mujeres.
lIl) las mujeres presentan una copia del gen.

A) Solo | D) Solo Il y I
B) Solo I E)I Iyl
C) Solo I y I
ALTERNATIVA
CORRECTA

C

Comprension




5. Razas J o

Cpech

La raza es producto de cruzas dirigidas debido a caracteristicas deseables en los
animales; asi por ejemplo, en la especie bovino, se presentan razas para la produccion de
leche, debido a la alta seleccion artificial de animales con esa condicion.

En el hombre no existen razas; si se dan variedades genéticas, como son las etnias,
producidas por adaptaciones ambientales evolutivas.

VACAS

7y
g b ).
RAZA ASTURIANA DE LOS VALLES

RAZA ASTURIANA DE LA MONTANA

RAZA PARDA

RAZA PIRENAICA RAZA RUBIA GALLEGA RAZA TUDANCA

!‘ o

N
wW
L §

-

RAZA FLECKVIEH RAZA MENORQUINA RAZA PALMERA
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Biologia

Clase

Clonacion y mutaciones. Cancer



1. Clonacion

Cpech

En biologia celular, clonacion es la multiplicacion de un individuo a partir del
nicleo de una célula somatica (diploide), de manera que los individuos
obtenidos son idénticos genéticamente al original.

En ingenieria genética, clonar es

aislar y multiplicar un determinado

gen, o0 en general, un segmento de
ADN.

El concepto también se puede

aplicar a una célula.

1tar tras unos dias el

Elim inar su
nucleo

Nacimiento de la oveja Dolly




2. Mutaciones

épech

2.1 Concepto

Corresponden a cambios en la informacion genética, producto de alteraciones en
el ADN, genes, cromosomas o cariotipo de un individuo. Las mutaciones pueden
ocurrir en celulas somaticas o sexuales.

Mutacion Caracteristicas

Before

Geénicas o Alteracion de uno o unos
puntuales pocos nucleotidos.

., .| Alteracion en la estructura
Cromosomicas: |.
interna de los

estructurales Incoming
cromosomas. UV Photon

Cromosomicas: | Alteracion en el numero de
numéricas o |los cromosomas propios
gendmicas |de la especie.




2. Mutaciones w c;@h

2.1 Concepto

Una enfermedad genética es aquella que se origina por una alteracion en el
ADN, es decir, por una mutacion.

Tipos:

1. Defectos monogenéticos Afectan a un solo gen.

2. Multifactorial Mutaciones en dos 0 mas genes.

Afectan al cromosoma, o0 a
parte de él. Falta una parte del
cromosoma, falta completo, o
cambia.

Enfermedad hereditaria: se produce por una mutacion
presente en los gametos, se traspasa a la descendencia.

3. Trastornos cromosomicos

111

ST

Enfermedad congeénita: enfermedad estructural o
funcional presente en el momento del nacimiento.




2. Mutaciones

épech

2.2 Mutaciones génicas/nucleotidicas

@  C-A-T-C-A-T-C-A-T-C-A-T

| DNA
SRR
C-A-U-C—A~U-C~A~U-C~A~U mRNA

——— ——

Incorporacion de | Afecta a la his ———» his ———>his ——>his Polipéptido
una base | formacion de una

nitrogenada en el | proteina por el 0 TR AT CERED
ADN, haciendo que | cambio en la bot-hbot-br bbb Lod

se corra el marco de | secuencia de los C—A=U-C~A~C-A~U=-C-A-U~C
lectura y por ende | amino&cidos. bis———> his ——>ile ——ile

se produzca un

cambio en la © C-A=T=C-A-T-C-C-A=T=C-A=T
traduccion de la (B S B G
proteina. C=A=U=C~A=U=C=C=A=U=C~A=U

[V—

his » his »pro > Ser
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TRANSICION

CARACTERISTICAS EFECTOS

Cambio de una base|Puede o no alterar Ila
nitrogenada por otra del | secuencia de aminoacidos
mismo tipo (purina por | de una proteina, debido a la
purina 0 pirimidina por | degeneracion del coédigo
pirimidina). genético.

TRANSVERSION

CARACTERISTICAS EFECTOS

Cambio de una purina por | Puede o no alterar la
una pirimidina o viceversa. | secuencia de aminoacidos
de una proteina, debido a la
degeneracion del cabdigo
genético.




2. Mutaciones w c;@h

2.2 Mutaciones génicas

DELECION EFECTOS

Pérdida de una|Cambio en la secuencia
ADN q base nitrogenada. | aminoacidica de una
(una cadena) También corre el | proteina.

\ -l—l-l—l—l—l—l— marco de lectura.
ormal

CATCATC

perdida . 111 I 1 - UUACCAACAGAUCUAUUGCAAUCUAUGGCAG
CATC Te [Knirm e lin i s

I II I I I Single Base Deletion

Hebra alterada CATCTZC

Protein chain Is shortened.




2. Mutaciones w c;@h

2.3 Mutaciones cromosomicas

a_ — a— — »
i B R DELECION EFECTOS

c c Pérdida de un trozo

Mutacion de cromosoma, que

H B » d B cromosoOmica involucra una

| N 2 B estructural cantidad considerable
de informacion.

b DUPLICACION EFECTOS

Aumento de la

- - - - Mutacion informacion, por
cromosomica repeticion de algun

‘H B ‘" B estructural segmento presente en

un cromosoma.




2. Mutaciones w c;@h

2.3 Mutaciones cromosomicas

a— a—
b- [ | b- [ ] i

INVERSION EFECTOS
C C

Mutacion Cambio en la orientacién
i B » cromosdmica de una secuencia de
I N estructural ADN dentro del

cromosoma.




2. Mutaciones w c;Q\h

2.3 Mutaciones cromosomicas

T E A B i B 1. N
p 3 p 3 Cambio en la posicion
relativa de un
=== = m m segmento de ADN en
s N e e = Mutacion el cariotipo. Cuando
; B cromosomica los segmentos se
g 6 estructural intercambian entre
= = cromosomas no
\/ homodlogos se habla
de translocacion
reciproca.




2. Mutaciones w c;@h

2.3 Mutaciones cromosomicas

2 b 2 INSERCION EFECTOS
C 3 c 3

Incorporacion de
"B R Mutacion informacion  desde
cromosomica un cromosoma a
com mm LHEm =m gum ==
estructural otro, los cuales no
f 6 h son homologos.

= (@]
|
Q
()} (62
|
I




2. Mutaciones w c;@h

2.3 Mutaciones cromosdémicas numericas

Euploidias en una especie con 2n=8 cromosomas

8 Cromosomas 12 Cromosomas 16 Cromosomas

EUPLOIDIAS EFECTOS

Cambio en el
numero de juegos
Mutacion de cromosomas
cromosomica | con respecto a lo

Cariotipo

Cariotipo Cariotipo num érlca normal para Ia
i“i HI‘ mi mm “m especie. Afecta a
1 2 + :

todos los pares de

1 2
i | dE G
3 4 3 4 3 4

Diploide 2n Triploide 3n Tetraploide 4n




2. Mutaciones w c;@h

2.3 Mutaciones cromosdémicas numericas

It o

"3 48 8¢ 06 28 33
K‘ i ﬂ‘ 6‘ Aumento 0
6 7 8 9 10 11 12 .,
reduccion del
6‘ d‘ ’M AR AN 34 namero de
13 14 15 16 17 1 .,
Mutacion cromosomas de
3 < A& () cromosomica |[un par. Puede
22 Xy numérica darse en
autosomas 0
cromosomas
sexuales.




2. Mutaciones

Cpech

2.3 Mutaciones cromosdémicas

XX X0 XY XXY

n I I Cariotipo  Sindrome  Cariotipo Sindrome de

No disyuncion en la 19 divisién Mo disyuncion en la 29 division normal  de Turner normal  Kilinefelter

Estas mutaciones numericas son debidas a la no disyuncion (no separacion) de los cromosomas en la
meiosis.

Sin entradas |
Lampifios 4
Poco vello
Hombros estrechos ped
Desarrollo de
pechos B -
e Sindrome de Sindrome de
Piwn devalle: | oS Klinefelter XXY Turner
publcq _r— . -
femenino ‘-‘(\ X O . y gl
Pequefio La;gos brazos ] "_‘.
tamafio ¥y piemas -
testicular




Ejercitacion Ejercicio 18 6%1
“Guia del alumno”

La imagen representa un cariotipo humano:

I T T {

‘E .T"l ’E! 0 1{1l !1' !E‘
T T T I T I | I 1 |
13 14 15 16 1 18

7
” it s0 dd 'l 4
19 20 21 22 X ¥

En relacion a la figura, ¢, cual(es) de las siguientes afirmaciones es (son) correcta(s)?

|) Representa un tipo de mutacion cromosomica.
I1) Es un ejemplo de una aneuploidia.
l1I) El cariotipo corresponde a un hombre con el sindrome de Klinefelter.

A) Solo | D) Solo Il y Il
B) Solo I E) I, Iyl
C) Solo 1yl




3. Cancer w L

3.1 Concepto

Genes supresores de

l_

Anti-oncogen. tumores

Se define como una enfermedad
genética, ya que es el resultado de
mutaciones que afectan el control sobre
el ciclo celular. Estas mutaciones
pueden ser heredadas o producidas por
agentes carcindégenos.

Ciclode
division
celular

Las mutaciones en protooncogenes

producen los llamados oncogenes, ' +
gue favorecen la division celular
descontrolada. Proto-oncogenes

__________________________________________________________________________

Existen agentes carcindgenos fisicos (radiaciones),quimicos
(contaminantes) y biolégicos (virus). :




3. Cancer e

Cpech

3.2 Tipos de tumores

Piel  Grasa Ligamento  Tejido glandular  Conducto galactoforo

G
P
7

Aspecto normal del Tumor benigno: de Tumor maligno: de
tejido mamario: crecimiento lento, es crecimiento rapido,
células que con el encapsulado y invasivo, hace
contacto de las delimitado. Cuando un metastasis por via

vecinas dejan de tumor es benigno se sanguinea o linfatica.
crecer y limitan su dice que es no Cuando un tumor es
crecimiento. canceroso. maligno se dice que
es canceroso.




3. Cancer

Cpech

3.3 Metastasis ——
CEREBRAL '_‘ l |
e : \
Es la ramificacion de un tumor. Cuando ;/ ha ‘g
se produce un tumor primario, las P /)
células adquieren la capacidad de = i
formar nuevos vasos sanguineos vy
destruir membranas mediante enzimas, vevosa ./
lo que provoca que el ‘tumor primario o icome
viagje por via sanguinea y forme aanouo %0
5 LINFATICO )
tumores secundarios en otras zonas =
del cuerpo. LINFATICA | 7 .,(;',, /
Al iererss
? ),J‘ j
L ~
ACTIVIDAD | uon \
' FISICA l;‘;:'::f'o ' \J METASTASIS OVARICA

(41 * N
L




Ejercitacion w Ejercicio 19 Cp@h

“Guia del alumno”

El gen p53 regula el paso de la célula de G1 a S del ciclo celular, con el objetivo
de asegurarse de que el ADN dafiado sea reparado antes de que la célula entre a
la fase S. Por esta razdon se le ha denominado “guardian del genoma”. Segun
esto, ¢.cual(es) de las siguientes afirmaciones es (son) correcta(s)?

1) EI gen p53 es un gen supresor de tumores.
II) El gen p53 es un oncogen.
lII) Una forma alterada de p53 provoca un descontrol en la division.

A) Solo | D) Solo Iy li
B) Solo I E) Solo 1y I
C) Solo Il
ALTERNATIVA
CORRECTA

E

Comprension




