CONCEPTOS GENETICA

Estructura de los cromosomas, genes, herencia recesiva y
dominante, Ieyes de Mendel y tipos de herencias




Conceptos previos

Antes de la mitosis o de la meiosis el ADN se duplica (Fase S), y por lo tanto,

cada cromosoma queda con dos moléculas de ADN. En esta condicién se
condensa completamente al inicio de la divisién.

Duplicaciéon del ADN (Interfase)
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Estructura del cromosoma
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Cromosomas homologos

il ) En casi todas las células, los
| N A cromosomas se observan
" 'J siempre en parejas.
(N \

Los dos cromosomas de una
pareja reciben el hombre

18| | | de homélogos.

Pareja de homélogos 1  Pareja de homélogos 2

El nimero de parejas de homdlogos es siempre el mismo
en todas las células de una especie. Por ejemplo:

-Los seres humanos tenemos 23 parejas (en total: 46
cromosomas)

-La mosca del vinagre tiene sélo 4 parejas (en total: 8 .. e
CPOH'\OSO?T\OS) (mosca del vinagre)




Cariotipo Humano




Los alelos van a ser los genes encontrados en ambos cromosomas de
un par que codifican la informacion para la misma caracteristica,
proveniente de la madre y el padre.

Y al conjunto total de alelos recibe el nombre de SERIE ALELICA.
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Genes dominantes y recesivos

Sl los alelos codifican la misma informacién se dice que son HOMOCIGOTAS, de
la siguiente forma: Si son DOMINANTES (AA) y si son RECESIVOS (aa).

El gen se expresa se llama GEN DOMINANTE, y el que queda oculto se
llama GEN RECESIVO.

Sl los alelos codifican informacion distinta se dice que son HETEROCIGOTOS,
de la siguiente forma: (Aa).

AA

ad

} Los individuos con el mismo tipo de alelo se denominan HOMOCIGOTOS para ese cardcter
Aa o individuos con los dos alelos dif erentes se denominas HETEROCIGOTOS para ese caracter



En este caso vemos que el Alelo A(DOMINANTE) viene del padre que
codifica un color de ojos marrdon, en cambio el Alela a (RECESIVO) que
viene de la madre codifica color de ojos celestes.

Esto significa que habra una predisposicion para que se exprese el
color de ojos marréon al ser DOMINANTE (A).

Par de cromosomas homalogos
Gen responsable del cardcter
"color de los ojos”

Alelo A — Alelo a
procedente procedente
del padre de la madre
¥=———— Pareja de
cromosomas
homélogos (cada
Cromosoma Cromosoma Rl
procedente procedente i ke
del padre de la madre cromdtida)
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El genotipo es la composicion genética (se logra ver por
estudios), o sea la informacion del ADN.

Nos referimos a los ALELOS:

AA/RR Homocigota dominante
aal/rr Homocigota recesivo

El fenotipo se refiere a los rasgos observables:

AAIRR: Azul y liso
aalrr: Rojo y rugoso



Primera Ley de Mendel = Principio de la segregacion

Los miembros del par génico segregan (se separan) de
forma igualitaria entre los gametos (6vulos y
espermatozoides).

Generacion
parental

Filial 1
Monohibridos

Genotipo = 100% A/a (Heterocigotos Dominantes)
Fenotipo = 100% iguales (Amarillas)



Primera Ley de Mendel = Principio de la segregacion

Tomamos dos miembros de la Filial 1 y los cruzamos, obteniendo una relacién
fenotipica de 3:1 y genotipica de 1:2:1

Filial 1 = .

Fenotipo = 75% - 25% (3 : 1)
Genotipo = 25% A/A - 50% Ala - 25% ala (1:2:1)



Diagrama de Punnett

Forma de graficar las posibles fusiones gameticas
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Fenotipo = 75% - 25% (3 : 1)
Genotipo = 25% A/A — 50% Ala — 25% ala (1:2:1)



Madre Padre
Asi son —
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células
madre
de los i Durante la meiosis se
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Puede nacer un nifio de ojos azules, de padres de ojos
marrones, si se encuentra un dvulo @ con un espermatozoide a



Primera Ley de Mendel = Principio de la segregacion

Si cruzamos una planta de semillas amarillas de la F1 (A/a) con otra de semillas
verdes (a/a), obtendremos una relacioén fenotipica de 2:2, y genotipica de 2:2

Fenotipo = 560% - 50% (1 : 1)
Genotipo = 50% - 50% (1 : 1)



Segunda ley de Mendel

Los alelos correspondientes a genes diferentes, ubicados en cromosomas
distintos, se segregan en forma independiente en los gametos.

Los alelos correspondientes a genes diferentes, ubicados en cromosomas
distintos, se segregan en forma independiente en los gametos.




Si hacemos el cruzamiento para obtener la descendencia obtenemos la
F1 16: amarillas y lisas (A/a ; R/r)

100% Heterocigotas dominantes Al/a

R/r = Dihibridos (Heterocigotas para dos caracteres)
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Ahora cruzamos dos plantas de la F1. Una de
semillas amarillas y lisas heterocigota dominante
(A/a ; R/r), con otra igual.

Lga:Rr Aa :
-

x




Primero obtenemos los gametos de cada progenitor. Los alelos de
ambas caracteristicas se distribuyen en forma independiente.
Trabajamos con genes ubicados en pares de cromosomas diferentes.
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Fenotipo:9:3:3:1



Analisis de pedigries humanos

Se utilizan los «Genogramas» para
poder rastrear la herencia genética
que presenta un paciente gracias a
la presencia de una enfermedad a
través de la generaciones.

Se utilizan los siguientes
simbolos

—)

Tipos de herencias a analizar:

Autosémico dominante
Autosdmico recesivo
Ligado al X dominante
Ligado al X recesivo
Ligado al Y
Mitocondrial

Hombre

Mujer

Casamiento

Padres e hijos
un NINO; una Nina
{por orden de

) nacimiento)

Dicigodticos
(gemelos no

J denticos)

Monocigdticos
lgv:”lo_'h)'. wenticos)

Sexo no
especificado

2 B

L C

Numero de hijos
del sexo indicado

Individuos afectados

Heterocigotos para
un alelo recesivo
autosomico

Portadora de un
alelo recesivo
ligado al sexo

Fallecido

Aborto o nacido
muerto (sexo no
espeocificado)

Proposius

Método para
identificar parsonas
en un pedigri. el
Propositus es

< el hijo 2 de la

generacion ll, o I1-2

Matrimonio

s CONnsanguineo




Caracteristicas de una
herencia autosdmica
recesiva:

v Se veran afectados por esta
enfermedad los individuos que tengan
dos copias mutadas de un gen.

v/ Por lo general, los progenitores de la
persona afectada no desarrollan la
enfermedad y cada uno tiene una copia
mutada del gen (se los conoce como
portadores).

v No se ve comunmente en todas la
generaciones.

v Tienen mayor probabilidad de aparecer
entre consanguineos.

poriador

.Alelo nommal

Alelo alterado

Ejemplos: Enfermedad de Tay-Sachs,
anemia falciforme, fibrosis quistica,
fenilcetonuria (PKU) entre otras...

Hijo
normal

f
O O
',/';\|

1 )
y \

0 1’

Hija Hijo Hija

portadora portador  afectada



Debemos entender...

Vamos a determinar la
salud de los miembros
gracias a los alelos:

A = Sano
a = enfermo

A : A=Sano
A : a = Portador
a: a= Enfermo

Ejemplo: Enfermedad autosémica recesiva

A:A a:a

1 2 3 4 5 6 7 8
a.a a.a

“SUO LOMOO

1 2 3 4 5 6

En el caso de una herencia recesiva, la enfermedad no se manifestara ya
que se posee en alelo dominante que contrarresta al recesivo por ende no
se manifiesta en los portadores.




Enfermedad autosomica recesiva
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Los rasgos autosomicos
recesivos tienen mayor
nrobabilidad de aparicion
entre los descendientes
de individuos relacionados.



Caracteristicas de una
herencia autosomica
dominante:

v Se veran afectados los
individuos que tengan una copia
mutada del gen.

v/ Por lo general, las personas
afectadas tienen un progenitor
(padre/madre) afectado.

v/ Tiende a ocurrir en todas las
generaciones de una familia
afectada.

Padre
nomal

B Alelo normal
.Alelo alterado

neurofibromatosis, acondroplasia,
hipercolesterolemia familiar, entre
otras...

Ejemplos: Enfermedad de Huntington,

I

Hijo
nomal

Hija Hijo Hija
afectada  afectado nommal



Debemos entender...

Ejemplo: Enfermedad autosémica dominante

Vamos a determinar la
salud de los miembros '

gracias a los alelos:
a.a

a.a

8

I [

A = Enfermo
a = Sano i

oo” Con

i a:a

8 8

S

A : A = Enfermo A
A : a = Enfermo 1 2

a:a=Sano " ia

BLOO
L2

3

En el caso de una herencia DOMINANTE, la enfermedad se presenta en el
alelo dominante por lo que al poseerlo el individuo se vera afectado.




Enfermedad autosomica dominante
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Hay transmeson varon-varon

pe——t DOMINANTE ' Patron verbcal

AleCia a varones y mujerss

Riesgo recurrencia: 50%

Consanguindad

-~ Padres sanos portadores
ge alelo mutado

I_ AUTOSOMICA
"

Patron horizontal

RECESIVA

5 Alecta 8 varones y
Mmueres

Riesqo recurrenca. 25%

v




Caracteristicas de una
herencia ligada al X recesiva:

v Los varones suelen verse mas afectado

que las mujeres
v Por lo general, en todas las yrtadora
generaciones de las familias con
enfermedades ligadas al cromosoma X i
hay varones que desarrollan la AHH'
enfermedad, pero no mujeres. ﬂ y
l

v/ Para que una mujer desarrolle la
enfermedad ambos progenitores deben
ser portadores.

v/ Para que varon desarrolle la
enfermedad, la madre debe ser
portadora (los padres no pueden
transmitir rasgos ligados al cromosoma
X a sus hijos).

Ejemplos: Hemofilia A, distrofia
muscular de Duchenne, entre otras...




Debemos entender...

Xa : Y = enfermo @ @

XA : Y = sano Padre enfermo w M\ Madre portadora
8] 8]

Xa : Xa = enferma XY : XX

XA : Xa = portadora
XA : XA = sana

Enfermo Sano Portadora Enferma
25% 25% 25% 25%

En la herencia ligada al X recesiva podemos observar que en los hombres se

hara presente la enfermedad ya que posee un solo cromosoma X por lo que al

herederar el cromosoma X recesivo de madres portadoras, estaran enfermos
al no poder compensar con su cromosoma Y.



Herencia ligada al X recesiva

Un varon afectado no

I Mujer = transmite el rasqo a sus
portad ora \A/Xa |‘-¥_!05 varones. .
no afectada | 2 .pero puede transmitir

el alelo a una hija, que

" xz\/\':' ‘/Lx/\/xa i—‘—/\ no estara afectada...
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Caracteristicas de una herencia
Ligada al X dominante:

Herencia ligada al X dominante

. Padre Madre
v Las mujeres son afectadas con no afectado | afectada
mas frecuencia que los hombres. \
()}
| o

v/ Los padres no pueden n
transmitirles rasgos al cromosoma
X a sus hijos (no existe M No afectado
transmision de padre a hijo). DA‘e“a“

(1] O T

i\
Ejemplos: Raquitismo Hijo Hija Hijo Hija
hipofosfatémico, (raquitismo PO MIANC  NETREReaan HO St
resistente a la vitamina D),
deficiencia de ornitina
transcarboxilasa, entre otras...
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Herencia ligada al X dominante

| Os rasgos dominantes LOS Varones '_:'{'_‘!- tados
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ay 4. t0aas sus hiuas v a8

generaciones e : .

- ‘I »

: x.-—ﬂ\x;/,x:u nNiNGUNo de sus hijos
| 2

" |
i ‘ ‘ &
2 3 . 5

i SHEH 3 e | SR
(HOLIO E@ IO
: 6

f" 2 A 7‘.\"

3 |

\'V~ el ! N k /
| 2 3 E

Las mujeres afectadas (sl son ‘1(;lr:|:‘_‘:L:'{-lt_J' cas) transmiten
el rasgo a la mitad de sus hijos y a la mitad de sus hijas.



Herencia ligada al Y o Androgenica

Los rasgos ligados al Y solo aparecen en |0S varones.

I ._1_{’"\‘ Todos los descendientes
] \Z/ varones de un varon

afectado estaran atectados
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Herencia mitocondrial

— —
— -

Si la madre posee el rasgo, toda la
descendencia lo prasentara, debido
a que =l gen afectado se encuentra
en las mitocondrias maternas que
son las que se heredan en la
facundacion.

...los hijos no lo transmiten,
s@lo las hijas




| DOMINANTE

NO Nty ansrsson vitron - varon

Patrdn wetical
AlSCEn DredOmenantemenie & musres

Todas s as muperes del
varon alectado estan alectadas

Riwsgo recurrenca: 50°%

LIGADA AL X —l

RECESIVA

Mupures portadoras

NO tuty transmuson varon-varon
Patrdn en diemero

AleCta pradominanismenis 4 virones

LIGADA ALY

1%

Transmision varon-varon exclusiva
Patron vertscad
6
Aleooon exciusiva oe varones
3 4




entendieron....

A ver si




CASO 1: ;Qué es?




CASO 1: Recesivo ligado al X




CASO 2: ;Qué es?

1 2 3 45 6|7 8 9 101112|13 1415

v

1 2 3 4 5 6 7 8
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CASO 3: ;Qué es?

12
w
5

10 11




CASO 4: ;Qué es?




CASO 5: ;Qué es?

1O A
Gri




CASO 6: ;Qué es?




CASO 7: ;Qué es?
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Caso 8: ;Qué es?
3
-
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®

?

Indique el genotipo del individuo marcado:



Caso 9: La diabetes es una infeccion autosémica
recesiva, indique que pedigri concuerda con este
diagnostico:

® _
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Caso 10: Cual es el genotipo del individuo afectado
asumiendo que los alelos son A: dominante y a: recesivo




Caso 10: La distrofia muscular de Duchenne tiene
un patron de herencia recesivo ligado al
cromosoma X ¢4 Cual de los siguientes pedigris
corresponde a un patron hereditario?
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Caso 11: 4 Cual es el pedigri correspondiente del
individuo con una enfermedad autosomica
recesiva?
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Caso 12: ;Que es?

;,Cual es el genotipo del individuo marcado?



Caso 13: ;Qué es?
|
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