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EXPLICACION NECESARIA:

El presente texto Elementos de Genética Ecoldgica, aborda aspectos de gran
interés correspondientes a la Genética, la Ecologia y la Evolucion, a partir del
analisis integrado de los procesos que tienen lugar en el mundo vivo, en
correspondencia con los temas del programa de igual nombre.

Su elaboracion estuvo a cargo de un grupo de trabajo integrado por profesores
del Instituto Superior Pedagdgico “Félix Varela” , que asumieron la
responsabilidad de compilar, seleccionar, y organizar los diferentes contenidos
que aparecen en las tres partes del texto, a partir de una variada y actualizada
bibliografia.

Los temas Ecosistemas y Evolucion de las Organismos se presentan en forma

de Sitios Web, cuya autora es la Licenciada Damaris Olivera Bacallao.

Esperamos que esta obra logre su propdésito de contribuir a la autopreparacion
de los estudiantes, que cursan la Licenciatura en Educacion Ciencias

Naturales, en los aspectos fundamentales de esta asignatura.



ELEMENTOS DE GENETICA ECOLOGICA.

PRIMERA PARTE: GENETICA

CAPITULO 1: La Genética como ciencia

+ Origen, desarrollo e importancia.

+ Avances en el campo de la Genética. Aplicacion de los conocimientos

genéticos en diferentes ramas.

CAPITULO 2: Leyes de la herencia

4+ 2.1. Esbozo biografico de Johann Gregor Mendel.

+ Experimentos de Mendel. Leyes de la herencia: ley de la segregacion y

ley de la transmision independiente.

Pruebas para fenotipos.

La meiosis y su relacion con los principios mendelianos.
Interacciones alélicas o intralocus.

Relaciones de dominancia.
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Series alélicas o alelos multiples.

CAPITULO 3: Ligamiento
+ Teoria cromosdmica de la herencia. Ligamiento genético.

4+ Mecanismos de determinacion del sexo. Herencia ligada al sexo.

CAPITULO 4: Variacion.

+ Clasificacion.
4+ Variacion ambiental. Norma de reaccion.

+ Variacion genética. Variacion continua o cuantitativa. Bases

mendelianas. Variacion continua y discontinua.



SEGUNDA PARTE: ECOLOGIA

CAPITULO 5: La Ecologia como ciencia

+ Relacion con otras ciencias. Importancia de la Ecologia.

CAPITULO 6: El ambiente y los organismos.

+ Definicion. Componentes del medio ambiente.

+ Principios relativos a los factores limitantes: Ley del minimo de Liebig y
ley de la tolerancia de Shelford.

+ Influencia de los factores abiéticos en la vida de los organismos.

+ Habitat y nicho ecologico.

+« Adaptacion. Tipos de adaptacion. Surgimiento de las adaptaciones.

CAPITULO 7: Poblacién

+ Definicion. Origen de los grupos poblacionales. Efectos de la vida en

grupo. Principio de Alle.

+ Atributos ecolégicos de las poblaciones. Regulacion del crecimiento de
las poblaciones.

+ Potencial bidtico y resistencia ambiental.

+ Relaciones intraespecificas.

+ Genética poblacional. Acervo de genes o patrimonio génico. Atributos
genéticos de las poblaciones: frecuencias genotipicas y génicas.
Equilibrio genético y principio de Hardy — Weinberg. Estimacion de las
frecuencias de equilibrio en poblaciones naturales. Ruptura del equilibrio

genético.

CAPITULO 8: Comunidad
+ Comunidad.

+ Biotopo. Limites de la comunidad. Ecotono y efecto del borde.

Dominante ecoldégico.

4+ Relaciones interespecificas.
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+

Estratificacion de la comunidad.
Dinamica de la comunidad: sucesién ecoldgica. indices ecoldgicos para

el estudio de las comunidades.

CAPITULO 9: Ecosistema (ver sitio Web).

+
+

Ecosistema. Componentes del ecosistema.

Fisiologia del ecosistema: relaciones troficas entre los organismos,
cadenas y piramides de alimentacion, flujo de energia y ciclos
biogeoquimicos.

Homeostasia del ecosistema.

Diversidad de ecosistemas.

Interaccion entre diferentes ecosistemas. Biosfera.

CAPITULO 10: Biosfera

TERCERA PARTE: EVOLUCION

CAPITULO 11: Biologia evolutiva.

+
+

Evolucion biologica. Caracteristicas de la vida.

Teorias evolutivas.

CAPIiTULO 12:

+
+

La poblacién como unidad basica de la evolucion.

Fuerzas evolutivas: Variacion genética: mutacidon, recombinacion
genética, flujo genético, seleccion natural, deriva genética.

Conceptos de especie: tipoldgico, biolégico, genético y evolutivo.
Mecanismos de aislamiento reproductivo.

Patrones de la evolucion: microevolucion, especiacion y macroevolucion.



CAPIiTULO 13:

+ Pruebas de la evolucion.

CAPITULO 14. Evolucion del hombre (ver sitio Web).

+ Orden Primate: caracteristicas generales.

4+ Caracteristicas comunes y distintivas (modelo hominido) entre el hombre
y los restantes primates.

+ Caracteristicas de los antecesores del hombre actual.



Ira Parte

GENETIC.A
7 }:'Ixuja' -, 7 H;r::rtre
J |

)



INTRODUCCION AL ESTUDIO DE LA GENETICA.

La Genética es la ciencia que estudia la herencia, es decir, la trasmisioén de
caracteres o caracteristicas de padres a hijos y estudia ademas el, origen de
nuevas caracteristicas en los hijos o progenie. Es una rama de las Ciencias
Biologicas que estudia los individuos en su diversidad y a la vez lo hace a partir
de la unidad del mundo vivo. Estudia la variacién de esos individuos y explica el
origen de esta variaciéon y como la variacion entre los individuos dependera en

ultima instancia de su informacion genética, entonces puede decirse que:

La Genética estudia:

Los genes de los individuos, su funcionamiento, su trasmisién, sus

alteraciones, sus relaciones con otros genes y su interaccion con el

ambiente.

Los trabajos cientificos que sentaron las bases de la genética fueron realizados
por Gregorio Mendel hace dos siglos. Estos trabajos fueron redescubiertos en
1900 y a partir de este redescubrimiento el desarrollo del estudio de esta
Ciencia ha sido vertiginoso hasta nuestros dias, ha mostrado un sinniumero de
aspectos donde los trabajos de Mendel juegan un rol fundamental y le permiten
al hombre no solo observar la variacién sino también estudiarla, analizarla y
producirla a voluntad en funcién de objetivos definidos.

La Genética se subdivide en otras ramas particulares que abordan el estudio
de la herencia desde niveles de complejidad diferentes para poder comprender
el fendbmeno en toda su magnitud y la Genética Clasica esta relacionada
fundamentalmente con los trabajos de Mendel y con la forma mas convencional
de trasmitirse los caracteres de padres a hijos. Se relaciona fundamentalmente
con los caracteres y su estudio al nivel de organismo.

La Citogenética esta relacionada con la conducta de las células y en especial
con el comportamiento de los cromosomas, en los que estan ubicados los

genes.



La Genética Molecular explica los fendbmenos de la herencia a nivel del
funcionamiento de las moléculas biologicas responsables de este fenbmeno en
la célula.

La Genética del Desarrollo aborda el fendbmeno de la herencia desde el punto
de vista de los patrones de desarrollo que garantizan la fidelidad de la
trasmision de las caracteristicas de los padres a los hijos, y la estabilidad de los
individuos como especie.

La Genética Poblacional se relaciona con la conducta de los genes al nivel de
las poblaciones se ocupa del estudio de los individuos en su interaccion con el
resto de los individuos de la poblacion de la que forma parte.

Existen ademas, otras ramas particulares como la Genética Animal, la Genética
Vegetal, la Genética Microbiana, la Genética humana que abordan el estudio
de la herencia en animales, vegetales, microorganismos y el hombre. Con el
desarrollo de la Genética y los nuevos descubrimientos y adelantos de la

ciencia y la tecnologia surgen otras ramas nuevas de esta ciencia particular.

AVANCES EN EL CAMPO DE LA GENETICA.

Obtencion de plantas mejoradas genéticamente.

Gracias a recientes avances en el campo de la Ingenieria Genética los
agricultores comienzan a disponer de cultivos dotados genéticamente no solo
con resistencia a los insectos, sino también a los herbicidas. Estas semillas
mejoradas genéticamente tienen el potencial de mejorar la agricultura y
proporcionar una calidad medioambiental, al permitir reducir el uso de
pesticidas y el arado.

La aplicacion de esta metodologia ha permitido la obtencion de plantas
mejoradas que muestran resistencia a enfermedades, a factores abidticos y
plantas que expresan genes de interés de uso industrial o farmacéutico.

Estas técnicas se refinan dia a dia, y cada vez mas especies ingresan a la lista
de plantas mejoradas mediante INGENIERIA GENETICA. La propia tecnologia
incrementa sus propias posibilidades, lo que demuestra el enorme alcance que

presentan para el desarrollo de la agricultura y otros sectores relacionados.



Repercusion en la Medicina.
La Biotecnologia Moderna utiliza técnicas de ingenieria genética, y en los
ultimos afos ha brindado a la sociedad una serie de productos verdaderamente
utiles en el area farmacéutica con la obtencion por esta via de farmacos y
vacunas. Un buen ejemplo es la produccién de insulina recombinante, ello ha
permitido poner a disposicién de los pacientes diabéticos insulina exactamente
igual a la hormona humana a un precio mas accesible, y sobre todo, con una
disponibilidad amplia, nunca antes alcanzada.
Estas aplicaciones farmacéuticas de la tecnologia de ADN recombinante han
tenido una amplia aceptacion en la sociedad, puesto que el consumidor recibe
directamente los beneficios de los nuevos productos al tener mas y mejores
medicamentos. Pueden destacarse:
e Utilizacion generalizada de los anticuerpos monoclonales en el
diagnostico clinico.
e La introduccion de la vacuna contra la hepatitis.
e ElI empleo de proteinas obtenidas artificialmente para tratar
congestiones cardiacas y fracturas.
e Utilizacion de anticuerpos monoclonales para aumentar las defensas del
cuerpo frente al cancer y otras enfermedades.
e El empleo del interferon para el tratamiento de determinados tipos de
cancer.
En 1996, elaboracion del primer mapa del genoma humano, el cual se preve
terminar a finales del 2003 e inicios del 2004. Clonacién de dos monos a partir
de células embrionarias.
La informacién que se obtiene del estudio de las enfermedades al aplicar las
técnicas de la Biologia Molecular, esta revolucionando el diagnédstico y la
practica de la Medicina con la posibilidad del diagndstico molecular antes del
desarrollo clinico de la enfermedad. Gran parte de los avances que se han
conseguido en estos ultimos afios en el estudio del proceso de la formacion de

tumores (carcinogénesis), se deben a la introduccién de la Biologia Molecular,



especialmente de las técnicas del ADN recombinante y de la reaccion en

cadena de la polimerasa.

Diagnéstico genético.
El diagnodstico de enfermedades humanas fue tal vez el problema inicial que el
investigador Kary Mullis quiso resolver cuando concibié el PCR (Reaccion de
Cadena de la Polimerasa). EI hecho de poder examinar en detalle un
fragmento de una secuencia de ADN de un individuo, brinda la posibilidad de
analizar aquellas regiones que son responsables de enfermedades genéticas y
poder diagnosticar antes de que la persona nazca (diagndstico prenatal) o
antes de que desarrolle la enfermedad para tomar decisiones terapéuticas,
que aplicadas de forma temprana pueden mejorar su salud, o incluso salvar su
vida. Otra posibilidad de extrema importancia para la salud humana y animal es
la deteccion mediante PCR de secuencias de acidos nucleicos de virus,
bacterias y otros patdégenos que causan enfermedades. Entre la gran cantidad
de ejemplos de sistemas de diagndstico basados en el PCR pueden citarse el

diagndstico de enfermedades respiratorias y del virus de la Hepatitis C.

Medicina Legal y Ciencias Forenses.
El hecho de que el PCR permita determinar una secuencia determinada en solo
cantidades infimas de ADN, unido al descubrimiento de que todos los
individuos tienen regiones unicas en el genoma que les permiten diferenciarse
de las demas personas, ha posibilitado una revolucién cientifica en el campo de
la identificacién personal. Ahora es posible detectar la presencia de una
persona especifica mediante un simple cabello de esta, o un diente proveniente
de un enterramiento antiguo, o cualquier otro tipo de muestra bioldgica en
cantidades infimas. Esto se logra mediante la amplificacién mediante el PCR
de ciertas regiones especificas del ADN, llamadas regiones hipervariables, que
como su nombre indica, varian mucho entre individuos y son por lo tanto unica
para cada persona. En la actualidad se han publicado gran cantidad de

articulos cientificos que demuestran la utilidad del PCR para estos propdésitos.
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Terapia Génica.
En septiembre de 1990 se aprobd el primer ensayo clinico de auténtica terapia
génica a los doctores Blaese, Anderson y colaboradores. En este ensayo se
trataba de introducir el gen que codifica para la enzima adenosin desaminasa
(ADA) en ninos que padecen una inmunodeficiencia combinada severa (SCID),
son los llamados “nifios burbuja”.
Poco tiempo después (febrero de 1991) se autorizé también el mismo tipo de
terapia génica en ltalia (Dr. Bordignon y colaboradores en el Hospital san
Raffaele de Milan).
En 1995 ambos grupos de investigacion publicaban los resultados de su
experimentacion clinica, esto mostro evidencias sobre la eficiencia de la técnica
de terapia génica ex vivo en los “nifios burbuja”.
Los avances existentes hasta el momento en terapia génica y las perspectivas
de su futuro, dadas las enormes expectativas puestas en este procedimiento,
constituyen, sin lugar, a dudas un foco de atencion de la medicina del siglo XXI.
El fundamento basico de la terapia génica es, desde un punto de vista tedrico,
muy simple: el procedimiento consiste en introducir el gen responsable de la
produccion del factor deficitario en el organismo de la persona enferma por una
deficiencia genética, a fin de que pueda elaborar esta sustancia con niveles
equiparables a los que se alcanzan en una persona normal.
Con esta metodologia se trata de combatir la causa primordial de la
enfermedad, el defecto genético, por cuanto con ello se lograria la curacion.
Este planteamiento tedrico, que hasta hace tan sélo unos afos era
simplemente un suefio, con el desarrollo de la Biologia Molecular y la
Ingenieria Genética ha comenzado a traducirse en resultados practicos, si bien
todavia queda mucho camino por recorrer. Puede ser la forma de curacion de

enfermedades como la diabetes, la hemofilia, entre otras.

Repercusion en otras areas de la industria.
Entre las consecuencias de la aplicacion de la Ingenieria Genética en
diferentes areas de la industria se pueden destacar las siguientes:
e Empleo de hormonas del crecimiento para aumentar la produccion de

carne y leche en el ganado vacuno.
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Obtencién de materiales para la industria del plastico a partir de
microbios.

Obtencidn de microbios para la extraccion de petroleo del subsuelo y
para combatir la contaminacion por vertidos de petroleo.

Empleo de microbios para la extraccion de metales en las industrias de
tratamiento de desechos.

Creacién de nuevas especies de cultivos capaces de elaborar los
propios fertilizantes y de resistir la sequia y las enfermedades, ello

reduce en estas areas agricolas la utilizacion de sustancias quimicas.

12



__[p

.

ESBOZO BIOGRAFICO DE JOHANN GREGOR MENDEL.

Johann Mendel (1822-1884) naci6 el 22 de julio de 1822 en el seno de una
familia campesina. Fue nombrado Gregorio al ordenarse monje agustino del
monasterio de Brinn en Austria, regidn que actualmente se encuentra en la

republica Checa. (Fig.2.1)

Fig. 2.1 Johann Gregor Mendel

Mendel fue profesor suplente en la Escuela Superior de Znaim, con excelente
aceptacion entre la poblacion estudiantil. En 1851 ingresé a la universidad de
Viena, en donde estudié Historia, Botanica, Fisica, Quimica y Matematicas. En
esta etapa de su vida estudio la herencia en las abejas y coleccion6 reinas de

varias razas, con las que realizaba distintos cruces.

Mendel dio pruebas de las cualidades que caracterizan a los grandes

cientificos por su perseverancia y entrega al trabajo.
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En 1857 comenzd a estudiar las diferencias que existian entre las variedades
de guisantes (chicharos) comercializadas por los vendedores de semillas. Sus
principales experimentos los llevaron a cabo sobre mas de 28000 plantas y
realizd cruzamientos empleando estos diferentes tipos de guisantes durante 7

anos.

En la primavera de 1865 presento los resultados de sus trabajos en dos
reuniones de la Sociedad de Historia Natural de Brinn. En 1866 publicé su
leccidén sobre la regularidad matematica de los fendmenos de la herencia. Este
trabajo fue publicado con el nombre de Investigaciones sobre hibridos
vegetales. También aparecieron sus resultados en los Anales de la Sociedad
de Historia Natural de Brinn en este mismo afo y se distribuyeron a las

bibliotecas de Europa y América.

Puede afirmarse que ninguno de los que escucharon el trabajo de Mendel, ni
de quienes lo leyeron en el siglo XIX, supieron apreciar su significado, pues fue
olvidado hasta 1900, afo en que fue redescubierto casi simultaneamente por
tres investigadores de paises diferentes que obtuvieron resultados similares a
los de Mendel. Estos tres cientificos, De Vries en Holanda, Correns en
Alemania y Tschermak en Austria, encontraron el olvidado trabajo de Mendel y
proclamaron su importancia, lo que les contribuyé un acto de honestidad
cientifica y una muestra de los elevados principios éticos de estos

investigadores.

A partir de este descubrimiento del trabajo de Mendel, sus conclusiones
comenzaron a ser confirmadas y ampliadas mediante experimentos llevados a
cabo en varias partes del mundo con muchas especies de animales y plantas, y

también por observaciones en humanos.

En los ultimos anos de su vida, Mendel reanudd sus experimentos con otras
plantas y con abejas y realiz6 observaciones meteoroldgicas, pero poco a
poco fue dedicando mas tiempo a la administracion del monasterio, del cual
llegd a ser abad en 1868. Murié en 1884, mucho antes que su trabajo cientifico

ocupara el lugar que le corresponde.
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EXPERIMENTOS DE MENDEL

Previo a los trabajos de Mendel muchos investigadores trabajaban en el
cruzamiento de las plantas y en el estudio de las combinaciones que obtenian
en la descendencia. A estos botanicos se les llamé hibridizadores, porque
combinaban caracteristicas de dos individuos para obtener una progenie que
se llamé hibrida. En general, no llegaron a interpretar correctamente sus
experimentos porque analizaban en la descendencia obtenida todas las

caracteristicas de la planta a la vez.

Mendel, sin embargo, enfocé de una forma distinta sus experimentos. El limité
su atenuacion a un grupo de caracteristicas especificas, seleccionadas
previamente y facil de detectar, y siguié el comportamiento de estos caracteres
en la descendencia analizandolos primero independientemente y después
combinandolos. Para facilitar su estudio él escogia un solo caracter cada vez.
Por ejemplo cruzaba plantas de semillas de color diferente pero que sus flores,
sus vainas y el tamafo de las plantas fueran caracteres iguales; de esta forma
siempre en los hijos analizaba un solo caracter que variaba (en el ejemplo el

color de las semillas).

En el jardin del monasterio por siete afios desarrolld6 un gran numero de
experimentos de cruzamiento entre plantas de guisantes, Pisum sativum L.,
conocidas en Cuba como chicharos. En estos cruzamientos centro su atencion
en caracteres de las plantas que resultaban estables, tales como: el color de
las semillas, el tamano de las plantas, el color o aspecto de la vaina, y asi
hasta el numero de siete caracteres diferentes que se mostraban en sus
formas alternativas; es decir, semilla verde y semilla amarilla, tallo largo y tallo

corto, semilla rugosa y semilla lisa, y asi sucesivamente.
Mendel seleccion6 adecuadamente el material biolégico con el que trabajo y

esto contribuyd al éxito de su trabajo. El guisante resultd ser un objeto muy

bueno para estos experimentos de hibridacion.
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Sus flores estan constituidas de manera que normalmente el polen (células
sexuales masculinas) de una flor cae sobre su propio estigma hasta el évulo
(células sexuales femeninas), produciendo asi la fecundacién. Algunas de
estas caracteristicas seleccionadas fueron:

- Plantas que se autofecundan, este es un proceso natural que se produce en
estas plantas que llevan los 6rganos femeninos y masculinos en la misma flor.
. De facil cultivo.

. De ciclo de vida corto.

. Caracteristicas con solo dos alternativas de existencia. Por ejemplo, el color
de las flores en el guisante solo pueden ser flores rojas o blancas.

. Caracteres facilmente reconocibles como el color de las semillas o su

aspecto, el color y forma de las vainas o el tamano de los tallos.

¢En qué consistieron los experimentos de Mendel?

Mendel abrié el capullo de una flor para quitar los estambres (6rganos del
aparato reproductor masculino de la planta que contiene los granos de polen)
antes de que se hubiera producido la autofecundacion. Procedid a colocar
sobre la estigma (6rgano del aparato reproductor femenino de la planta que
conduce a través del estilo al ovario) de esta flor “castrada” el polen de la
planta que deseaba emplear como progenitor en el cruce luego protegié las
flores fecundadas artificialmente de la contaminacion por otro polen de origen
desconocido, impidiendo el acceso de insectos a ella. Después de la
fecundacion artificial obtuvo las semillas de estas plantas, las sembré y logro la
primera generacion o primeros hijos de este cruzamiento que llam6é F1 o
primera generacion filial.

Parental 1 x Parental 2

F1

Cuando desed observar la segunda generacion filial o F2, es decir la

descendencia obtenida del cruzamiento de las F1, solo tuvo que permitir que
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las flores se autofecundaran naturalmente, obtener las semillas, sembrarlas y

lograr la segunda generacion filial o F2.

F1 x F1

F2

¢, Qué observd Mendel en todos estos cruzamientos?

A continuacién se analizaran de forma detallada los cruzamientos realizados
por Mendel, pero antes debe enfatizarse que los caracteres estudiados por él
eran para Mendel solo eso, “caracteres visibles”, pero los elementos reales que
en la célula definen estos caracteres eran en aquel momento totalmente

desconocidos.

Mendel centra su atencidon en las caracteristicas de los individuos o fenotipos,
es decir, en los caracteres que muestra la planta, por ejemplo: fenotipo liso,
fenotipo rugoso, fenotipo alto, fenotipo bajo. Hoy se conoce que el término
fenotipo no se refiere solo al conjunto de caracteristicas externas de un
individuo, sino que es la expresién de la constitucion genética de ese individuo
y comprende tanto los aspectos morfolégicos o caracteres analizados por

Mendel, asi como los fisiolégicos y conductuales.

Por otra parte, Mendel se preguntdé qué pasaria si se cruzaba plantas de
caracteres diferentes, o sea, como serian los hijos (progenie) de una planta de
semillas amarillas con una planta de semillas verdes. Es decir, como se
combinarian estos caracteres en la progenie. Observé que en la F1 uno de
los caracteres alternativos aparentemente desaparecia y toda la progenie
mostraba un solo caracter. Sin embargo, en la F2 este caracter reaparecia lo
que indicaba que no se habia perdido. Mendel ademas cuantificé este
fendmeno y pudo determinar las proporciones numéricas en que aparecian

estos caracteres.
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LEYES DE LA HERENCIA
Para una mejor comprension de las leyes de la herencia se hace imprescindible
analizar un cruzamiento:

Plantas de semillas amarillas x  Plantas de semillas verdes (Fig. 2.2)

Estas plantas se denominan parentales (P) porque son los padres del
cruzamiento. Los hijos de este cruzamiento o progenie constituyen la primera
generacion filial o de hibridos (F1) porque son la combinacion de las

caracteristicas de ambos. Esta F1 dio todas las plantas de semillas amarillas.

Fig. 2.2 Cruzamiento para obtener F1 en monohibridos

Seguidamente cruz6 dos de estas plantitas F1 de semillas amarillas que son
ahora los parentales F1 del segundo cruzamiento (F1 x F1). Estas plantas
obtenidas del cruzamiento de dos F1 son la segunda generacion hibrida (F2),
o para entenderlo mejor los nietos de los primeros parentales. En la F2
obtuvo plantas de semillas amarillas y plantas de semillas verdes, y ademas
obtuvo una mayor proporcion de semillas amarillas que de semillas verdes,
esta proporcion resultoé ser fija, es decir, tres veces mas plantas de semillas

amarillas que de semillas verdes. (Fig. 2.3)
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Fig. 2.3 Cruzamiento para obtener F2 en monohibridos.

Los resultados obtenidos por Mendel fueron muy interesantes. Al observar el
resultado del primer cruzamiento todos los hijos tenian semillas amarillas.
Recuérdense que un parental tenia semillas verdes y otras semillas amarillas.
Sin embargo, en la F2 habian crecido plantas con semillas amarillas y con
semillas verdes. Esto indicaba que el caracter “ausente” (color verde) en la

F1 no se perdia, sino que permanecia oculto y reaparecia enla F2.

Como se puede observar Mendel comprob6 que de las dos alternativas que
existian para cada caracter (semillas amarillas o semillas verdes), en la F1 solo
aparecia una de ellas (semillas amarillas). Sin embargo, en la F2 reaparecia
el caracter verde y siempre mantenia una relacion de tres plantas del caracter
de semillas amarillas por una sola de caracter semilla verde que reaparecia
en esta progenie. Cuando un caracter se manifiesta él solo en la F1 Mendel
lo llamé caracter dominante, y al que permanecia sin expresarse enla F1 y

reaparecia en la F2 lo llamo caracter recesivo.

Entonces se entiende como dominancia el fendbmeno por el cual un caracter
se manifiesta él solo aunque estén los dos caracteres alternativos presentes

en el individuo. En el ejemplo el caracter semilla amarilla coexiste con el
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caracter semilla verde, pero se expresa semilla amarilla. Los dos alelos son
desiguales (A) semilla amarilla y (a) semilla verde. El individuo es Aa, pero

presenta semillas amarillas.

El fendmeno de la recesividad ocurre cuando un caracter no se expresa a
pesar de estar presente en el individuo, y solo lo hace cuando los dos alelos
recesivos estan en el mismo individuo. Los dos alelos son iguales a semilla

verde. El individuo es aa y presenta semillas verdes.

Mendel no conocia el concepto de gen, él desarroll6 su trabajo, dado a conocer
en 1865, basado en caracteres y factores. No fue hasta 1909 en que Wilhem
Johannsen definié el término gen para describir los factores o caracteres de la
herencia, y también los términos genotipo para describir la constitucién de
genes de un organismo y fenotipo para describir los caracteres generales del

organismo como tal, términos que se utilizan en la actualidad.

Hoy se sabe que estos factores de Mendel son los genes y que ellos pueden
existir en distintas formas alternativas o alelos. Los alelos son las formas
alternativas de un gen. Por ejemplo, el alelo para semilla amarilla tiene su

forma alternativa que es el alelo para semilla verde.

Mendel encontré que la proporcidn en que se encontraban las plantas que él
llamé dominantes era tres veces mayor que la de las plantas recesivas.
Cuando él contaba las plantas observaba que % eran del caracter dominante
y solo Y4 de plantas tenian el caracter recesivo. Asi establecié que se cumplian

leyes para la transmisidn de los caracteres.

A las proporciones obtenidas se les conoce en la actualidad como
proporciones fenotipicas y lo mas interesante, es que esto se cumpliod

siempre para todos los caracteres que estudio.

A los individuos que se obtienenenla F1 Mendel les denomind hibridos ya
que poseen dos caracteres, factores o alelos diferentes (Aa), cada uno

proveniente de cada padre. Como en estos cruzamientos se analiza un solo
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caracter, Mendel lo llamé cruzamiento monohibrido el caracter que se

analiza es el color de la semilla que puede ser amarilla 0 verde.

Resulta importante definir que los individuos cuando llevan los dos factores
(uno de cada parental) iguales se les denomina homocigéticos (de homo

que quiere decir igual). Ejemplo: individuo AA y también individuo aa.

Sin embargo, se han observado otros individuos en que los factores que se
combinan en el hibrido, uno de cada padre no son iguales y se les denomina
heterocigotico (de hetero que quiere decir diferentes). Ejemplo individuos Aa.
Esto Mendel lo represent6 con letras de la siguiente manera:

Cruce 1: Parental AA semilla amarilla pura y parental aa semilla verde pura.

AA x aa

F1 Aa
Semilla amairilla
progenie hibrida que porta

alelos Ay ay expresa semilla amarilla

En este mismo tipo de experimento monohibrido Mendel realizé6 un segundo
cruce, donde los parentales son la F1 del primer cruzamiento. En este caso
ambos parentales son Aa y de semilla amarilla, sin embargo en la
descendencia se obtienen plantas con semillas amarillas y plantas con semillas
verdes por lo que reaparece el caracter semilla verde. Mendel interpretd que el
caracter semilla verde era de alguna forma portado o llevado por los
parentales, y en los nuevos hibridos obtenidos reaparecia en una combinacién

especifica.
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Esto Mendel lo representd con letras de la siguiente manera:

Cruce 2: parental Aa semilla amarilla y Aa semilla amarilla.

F1 x F1
Aa x Aa

!

F2 AA Aa aa
Semilla amarilla AA
semilla amarilla Aa
y semilla verde aa

progenie hibrida que porta

alelos a y a expresa semilla verde

A partir de estos resultados enuncié su Primera Ley o Ley de la Segregacion,
planteando que los factores, hoy sabemos alelos de un gen para un caracter
dado, se separan o segregan independientemente para formar los gametos. A
cada gameto (6vulo o polen en este caso) siempre ira un solo alelo del par

existente y nunca ambos.

Individuo Gametos

Formacion de gametos
AA

Aa  Formacion de gametos

Formacién de gametos
aa

A AN
000000

Nunca en un gameto iran los dos alelos Aa. Mendel describié esta ley
textualmente asi:
La ley de combinacion de diferentes caracteres, que gobierna el desarrollo de

los hibridos, encuentra por tanto su explicacion en el principio enunciado, que
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los hibridos producen ovulos y polen que en numeros iguales, representan
todas la formas constantes que resultan de la combinacion de los caracteres,

puestos juntos en la fertilizacion.

En el cruzamiento monohibrido Mendel observé una proporcién fenotipica de
3:1, es decir 3 individuos de semillas amarillas por cada individuo de semilla
verde. Sin embargo, la proporcion genotipica es decir la aparicién de los alelos
en los gametos es diferente de la proporcion fenotipica, o sea, del caracter
observable y resulté de 1: 2:1, entonces resultaron un individuo AA, dos Aay

uno aa. Véase en un esquema esta afirmacion:

Cruce AA X aa Parentales homocigoticos

S

Gametos 0 Q

Progenie F1 Aa
Individuo heterocigotico
Fenotipo Semilla amarilla

En sus trabajos Mendel también considerd los resultados del cruzamiento entre
progenitores que poseian dos caracteres diferentes. Por ejemplo, caracter de
color de semilla y caracter de forma de la semilla. El color de la semilla es

amarillo o verde y la forma de la semilla es lisa o rugosa.
En este caso, al igual que en los primeros cruzamientos, analizé los resultados

dela F1 ydela F2.

Esto Mendel lo represent6 con letras de la siguiente manera:
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Cruce 1: Parental AABB semilla amarilla y lisa (pura) y parental aabb semilla

verde y rugosa (pura)

AABB x aabb

!

Aa Bb

Semilla amarilla y lisa
progenie hibrida que porta alelos AB

y ab y expresa semilla amarilla y lisa

Cruce 1 AABB x aabb Parentales homocigéticos

OO

Individuo heterocigotico

v Fenotipo Semilla amarilla y lisa
Progenie F1 AaBb
Gameto
Gameto | ab ab
AB AaBb AaBb
AB AaBb AaBb

Cruce 2: Parental Aa Bb semilla amarilla lisa y Aa Bb semilla amarilla lisa.
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Cruce F1 x F1 AaBb X AaBb Parentales

Heterocigoticos

Gametos AB Ab aB ab AB Ab aB ab
Gametos
Gametos | AB Ab aB ab
AB AABB AABb AaBB | AaBb
Ab AABb AAbb AaBb Aabb
aB AaBB AaBb aaBB aaBb
ab AaBb Aabb aaBb aabb

Proporcidn fenotipica: 9 amarillas y lisas: 3 amarillas rugosas: 3 verdes lisas: 1

verde rugosa.

La proporcion fenotipica que encontré enla F2 fue de 9:3:3:1 y se cumplia
para todas las combinaciones dos a dos que probo. (Ver fig. 2.4) Los
resultados son debidos a que cada par de factores (genes) se comportan
independientemente, o sea, que la presencia de un par de genes no afecta la
trasmision e otro par de genes y por lo tanto no se afecta el cumplimiento de
la Primera Ley de Mendel. A este cruzamiento Mendel lo denomind
cruzamiento dihibrido, ya que en la F1 se origina un hibrido independiente

para cada caracter.
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F1

(X

O

AaBb  AaBb
AB Ab aB ab
sl (OO O | O
AABB | AABb | AaBB | AaBb
wl O (€O |6
AABb | aapb | AaBb | Aabb
aB O O .
AaBB | AaBb aaBb
ab O .
AaBb | Aabb aaBb aabb
RO @ @ @
9/16AB 3M6Ab 31M6aR 116 ab

Fig. 2.4 Cruzamiento para obtener F2. En dihibridos

En este momento Mendel postulé la Segunda Ley o Ley de la Transmision

independiente que dice:
“Los miembros de diferentes pares de factores (genes diferentes) se

transmiten o segregan de forma independiente”

Esta segunda ley es resultado o consecuencia de la primera ley, en este caso
teniendo en cuenta mas de un caracter. A diferencia de la primera ley esta no
se cumple en todos los casos, pues cuando los genes se encuentran muy
préximos en un mismo cromosoma (se dice que van ligados) pueden segregar

juntos y alterarse las proporciones obtenidas.

Mendel fue la primera persona que concibié la idea de la existencia de
unidades de la herencia, llamadas por él factores (caracteres hoy conocidos

como genes), y aunque en su tiempo no se conocia nada de la naturaleza
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fisica y quimica de estos factores, sus trabajos sentaron las bases para el
desarrollo de nuestro conocimiento actual de la herencia y con ello el

nacimiento de una nueva ciencia: La Genética.

GENES ALELOS Y ENTRECRUZAMIENTO
Los cromosomas homodlogos tienen la misma morfologia y contienen genes

para la determinacion de los mismos caracteres

Por ejemplo, si un gen denominado P de un organismo diploide esta situado en
un cromosoma, en el cromosoma homoélogo podemos encontrar el gen p, que
es una forma mutante para el mismo caracter, al que se denomina alelo.

Supongamos que si el gen P significa que el tallo de una planta es alto, su
alelo, en este ejemplo el gen p, significa que el tallo es bajo. En este caso el
caracter es la longitud del tallo y ser alto o bajo depende de la presencia de los

alelos P o p. (ver Fig. 2.5)
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centromeros

cromosomas homalogos
apareados en una célula
diploide.

duplicacion de los
cromosomas y formacion
do= de cromatidas

apareamiento de cromosomas
homidlogos: entrecruzamiento
de un par de cromatidas

primera
divigion

meidtica |
/ \ segunda \ duplicacidn de los
divizon .
el centromeros
meidtica f

Fig. 2.5: Esquema que representa el entrecruzamiento de dos croméatidas
homdélogas durante la meiosis.

cuatro células haploides

Es también posible que en los cromosomas homdlogos, ambos genes sean P

(tallo alto) o ambos sean p (tallo bajo).

Existe un mecanismo en los cromosomas de las células reproductoras que da
lugar al intercambio de genes entre cromosomas homologos. Este mecanismo

se denomina entrecruzamiento.



Al iniciarse la meiosis, los cromosomas homoélogos se aparean (sinapsis) con
sus ejes longitudinales paralelos. En esta etapa cada cromosoma ya se ha
duplicado y forma dos cromatidas. Las cuatro cromatidas formadas constituyen
una tétrada, donde se entrelazan las cromatidas no hermanas de tal forma que
originan dos cromatidas recombinantes; es decir, dos cromatidas en que se
produjo intercambio de genes y otras dos que generalmente no se

intercambian.

La base del entrecruzamiento se considera la rotura y la reunién de dobles

hélices de ADN intactas.

Los estudios realizados en diferentes fagos evidencian la participacién de
enzimas especificas que provocan cortes en las cadenas de ADN, y otras que
sellan las nuevas uniones entre las cadenas, mecanismos que facilitan el

entrecruzamiento.

La frecuencia con que ocurre el entrecruzamiento varia considerablemente
segun las especies; en general cada vez que los cromosomas se aparean tiene

lugar uno a varios entrecruzamientos.

Este fendbmeno ocurre al azar a todo lo largo de muchos cromosomas, de tal
forma que cuanto mas apartados estén dos genes, mayor sera la probabilidad
de que tenga lugar entre ellos una rotura que facilite la recombinacién entre
los genes. Cuanto mas proximos estén situados un gen del otro, sera muy

dificil que tenga lugar el entrecruzamiento.

El entrecruzamiento tiene gran importancia, puesto que al propiciar la
recombinacion genética, liga genes que originalmente se encuentran en
cromosomas de origen paterno a grupos de genes de origen materno o

viceversa.

Este fendmeno brinda la posibilidad de nuevas y numerosas combinaciones en
las especies, lo que trae como resultado mayores posibilidades de adaptacion

en el proceso de desarrollo del mundo organico sobre la tierra.
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PRUEBAS PARA FENOTIPOS
Las caracteristicas de la descendencia de los cruzamientos de Mendel pueden
predecirse sabiendo qué genes son dominantes y cuales son recesivos. Como
hemos visto, los individuos bb son rugosos, los individuos BB y Bb son lisos. Se
nos plantea la pregunta inversa: ;Podemos determinar el genotipo de un
individuo si conocemos su fenotipo? En algunos casos el aspecto del fenotipo
recesivo, tal como semillas rugosas y semillas de color verde, indica
inmediatamente que la planta presenta el genotipo homocigaético recesivo para
dichos factores, es decir bb y aa. Por otra parte los genotipos que determinan
la aparicion del fenotipo dominante, por ejemplo, liso, puede ser tanto

homocigoéticos, BB, como heterocigoéticos, Bb.

Mendel utilizé dos tipos de pruebas para distinguir los fenotipos dominantes
homocigoticos de los heterocigdticos. La primera prueba ya ha sido descrita y
consiste en la autofecundacién de las plantas lisas. Los genotipos BB sélo
produciran desde luego descendientes lisos, mientras que las plantas Bb
autofecundadas producirian una descendencia lisa y rugosa en una proporcion
3:1. Asi pues, la aparicion de descendencia rugosa a partir de plantas lisas
autofecundadas o de plantas lisas cruzadas con otras plantas lisas, es una

indicacion de que los progenitores lisos eran heterocigoticos.

Una prueba adicional llevada a cabo por Mendel era el retrocruzamiento o
cruzamiento prueba entre plantas lisas y la variedad rugosa. Si las plantas
lisas eran homocigéticas BB, el cruzamiento, BB x bb, daria toda la
descendencia lisa Bb. Por otra parte, si las plantas lisas eran heterocigéticas, el
cruzamiento seria Bb x bb, daria 2 de descendencia lisa Bb y 2 de
descendencia rugosa bb. En el cruzamiento real llevado a cabo por Mendel,
este cruzo plantas lisas hibridas de la F1 (Bb) con progenitores rugosos (bb) y
obtuvo 106 plantas lisas (Bb) y 102 plantas rugosas (bb) o una proporcion de

1lisa: 1 rugosa, como se esperaba.
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CORRESPONDENCIA ENTRE LOS FACTORES MENDELIANOS Y LOS
CROMOSOMAS
La correspondencia entre los cromosomas y los factores mendelianos era
sorprendente: los cromosomas se presentaban en parejas de origen materno y
paterno, los factores mendelianos se presentaban en parejas de origen
materno y paterno. Los cromosomas de cada pareja se separaban durante la
meiosis, yendo cada uno de ellos a un gameto; lo mismo hacian los factores
mendelianos. La disposicidén en huso de los dos cromosomas de una pareja es
independiente de la disposicién de las otras parejas de cromosomas y un
gameto puede presentar una mezcla cualquiera de los cromosomas maternos y
paternos; esta misma relacién es también cierta para los factores mendelianos
que se trasmiten independientemente unos de otros. La fecundacion restablece
el numero diploide de cromosomas; las plantas fecundadas muestran un

“caracter doble” para cada par de factores mendelianos.

RELACIONES DE DOMINANCIA
Dominancia incompleta
En la dominancia sencilla o completa, el heterocigoto, aunque genéticamente
distinto, tiene el mismo fenotipo que uno de los homocigotos (por ejemplo,
Aa=AA) y la presencia del gene recesivo queda funcionalmente enmascarada.
En los ejemplos de Mendel, todas las diferencias génicas elegidas muestran

dominancia sencilla excepto en un caracter, la época de floracion.

La ausencia de dominancia hace que cada uno de los genotipos pueda

distinguirse de los restantes.

Desde los tiempos de Mendel se han encontrado numerosos ejemplos de
dominancia parcial o incompleta en diversos caracteres, tanto de plantas como
de animales .Por ejemplo, Correns encontré que al cruzar plantas de dondiego
de noche, de flores rojas, con plantas de flores blancas, obtenia heterocigotos

rosas. (Fig. 2.6)
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Al autofecundar la F1 rosa, la proporcidn obtenida en la F2 era 1 rojo: 2 rosas:
1 blanca. El pollo azul de la raza Andalusian procede de la combinaciéon de
genes que determinan plumas blancas y negras. Un apareamiento entre dos

pollos azules da una progenie con la proporcion 1 blanco: 2 azules: 1 negro.

Esto puede verse en uno de los mismos cruzamientos de Mendel, aquel entre
plantas de semilla lisa y plantas de semilla rugosa. Estudios realizados por
Darbishire han puesto de manifiesto que dicha diferencia fenotipica esta
intimamente conectada con la forma y el aspecto de los granos de almidon de
la semilla. Como las semillas lisas tienen numerosos granos de almidon
grandes, pueden retener mas agua y, en consecuencia, presentar un aspecto
mas lleno y redondo. Por otra parte, las semillas rugosas tienen mas azucar
que almidén y al madurar pierden agua. Sin embargo, el hibrido entre ambas,
aunque de aspecto liso, presenta granos de almidén que son intermedios tanto

en tipo como en cantidad.

Por lo tanto y segun sea el nivel de observacion, el efecto de un gene recesivo
en los heterocigoticos también puede ser considerado cuantitativamente, como
en la fig. 2.7. Si el fenotipo de los heterocigéticos (por ejemplo Aa) coincide con
el fenotipo de uno de los homocigéticos (por ejemplo AA), la dominancia es
completa. Cualquier efecto fenotipico inferior del heterocigotico (por ejemplo

hacia aa) puede pues denominarse dominancia incompleta.
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Fenotipo Fenotipo
aa AA

- ~ /\ —

. _ ) ) Si el fenotipo Aa esta Si el fenotipo Aa esta
Si el fenotipo Aa esta aqui, aqui, la dominancia es aqui, entonces Aa es
la dominancia es Incomp|e’[a. Comp|eta_ Superdominante

Fig. 2.7 Tipos de dominancia relacionados con los fenotipos AA y aa.

Superdominancia

El fenotipo de un heterocigotico medido cuantitativamente no siempre es igual
o intermedio al de los homocigoéticos. En ocasiones, el heterocigético puede
exceder la medida fenotipica de ambos progenitores homocigoticos .Tales

heterocigoticos se describen como superdominantes.

Si embargo en la mayoria de los casos el término superdominancia ha sido
utilizado para caracteristicas relacionadas con la “eficacia biolégica”, tales
como el tamanio, la productividad y la viabilidad. Cruzamientos entre individuos
homocigoticos relativamente pobres para dichas caracteristicas de la eficacia
biolégica han dado lugar, en muchos casos, a descendientes que parecian ser
superdominantes respecto a ambos progenitores. Sin embargo, por lo general
en dichos cruzamientos se hallan implicadas muchas diferencias génicas, es
dificil determinar las relaciones exactas de dominancia de genes individuales

en particular.

Codominancia

Ademas de su expresion cuantitativa, un gene tiene también una expresion
cualitativa en el sentido que generalmente afecta la produccion de una
sustancia en particular con una estructura o0 una funcion determinada.
Digamos que si cada uno de los dos alelos de un par de genes se halla
asociado con una sustancia distinta, se produce codominancia cuando ambas

sustancias aparecen juntas en el heterocigotico. Por ejemplo, si las sustancias
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fenotipicas unicas X e Y se hallan asociadas a los homocigéticos AA y aa
respectivamente, el heterocigotico codominante Aa produciria ambas
sustancias, X e Y, al mismo tiempo. El pollo azul de la raza Andalusian, que
presenta dominancia incompleta para los genes que rigen el color blanco y
negro de las plumas, es en realidad un fino mosaico de areas blancas y negras
que dan el aspecto de ser azules. Existen otros ejemplos en los que cada uno
de los alelos de un par de genes produce un efecto visible, pero por lo

general la deteccidn de tales diferencias resulta dificil.

Una de las técnicas que ha alcanzado una difusion considerable en el
reconocimiento de las diferencias cualitativas se basa en utilizar la sensibilidad

de un organismo al material introducido procedente de distintos organismos.

Cuando un material extrano, un antigeno, penetra en el torrente sanguineo de
un organismo, a veces causara la produccién por parte del huésped de
sustancias llamadas anticuerpos que reaccionaran con dicho material
reduciendo asi sus efectos nocivos. Estos anticuerpos son especificos para un
antigeno determinado y cada antigeno distinto determina la produccion de un
anticuerpo distinto. De este modo el torrente sanguineo (mas exactamente el
suero sanguineo) de un individuo puede contener numerosos tipos distintos de
antigenos. Los globulos rojos humanos (eritrocitos) constituyen un tipo de
material que puede utilizarse para desencadenar la producciéon de
anticuerpos. Si se lavan dichas células y entonces se inyectan en un conejo, el
suero sanguineo del conejo pronto contendria anticuerpos que por métodos
especiales podrian ser extraidos y reaccionarian con el tipo particular de
globulos rojos. El tipo particular de reaccidon que se produce, es una
acumulacion, o aglutinacion, de células en grupos. Una terminologia mas
formal describe al antigeno como un aglutinégeno y al anticuerpo como una

aglutinina.

Alelos multiples
Pueden definirse los alelos como genes que son miembros del mismo par de
genes, afectando cada uno de los tipos de alelos un caracter determinado en

una forma algo distinta del otro. Por definicién un determinado par de genes de
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un organismo diploide contiene unicamente dos alelos al mismo tiempo, uno
para cada miembro de dicho par. Como hemos visto, esta condicién surge de
la presencia de pares de cromosomas homodlogos, presentando cada uno de
los dos cromosomas homoélogos un alelo del par de genes. En los
experimentos de Mendel habian dos tipos posibles de alelos en un par de
genes, por ejemplo, liso o rugoso (B,b), amarillo o verde(A, a), etc. Un sistema
tal también puede simbolizarse por A1 o A2, B1 o B2 y asi sucesivamente,
simbolizando cada una de las letras un par de genes distinto y cada uno de los
numeros un alelo distinto. En realidad existen mas que solo dos tipos posibles
de alelos para un par de genes; en algunos casos existen cientos de
posibilidades, por ejemplo: A1, A2, A3,....Any B1, B2, B3,....Bn. El conjunto de
todos los alelos distintos que pueden hallarse presentes en un par de genes se
define como un sistema de alelos multiples. Desde luego, los organismos
haploides también pueden tener sistemas alélicos multiples, pero en lugar de
estar presentes dos al mismo tiempo como en los diploides, cada uno de los
distintos alelos puede estar presente unicamente una vez en un organismo

cualquiera.

En las plantas también se han encontrado sistemas alélicos multiples,
especialmente para los genes de autoesterilidad que evitan la fecundacién
entre individuos que se hallen intimamente emparentados entre si. Como
estudiaron East y sus colaboradores en la planta de tabaco Nicotiana, un grano
de polen haploide portador de un alelo de autoesterilidad, por ejemplo S+, no
crecera bien en un estilo diploide femenino portador del mismo alelo, por
ejemplo S1S,, pero es capaz de fecundar con éxito una planta portadora de
S.,S; 0 de S3S4.etc. Asi en estos casos las fecundaciones que tienen éxito
siempre denotan la presencia en el polen de un alelo distinto a los dos alelos

de la planta femenina.

Tales sistemas de autoesterilidad ofrecen una ventaja a los alelos nuevos poco
frecuentes y una desventaja a los que son comunes. La razén de esto consiste
en que una vez que un alelo se ha hecho comun, su frecuencia se ve reducida
o limitada por las numerosas combinaciones estériles a las que ahora se ve

expuesto. Por otra parte, los alelos raros conseguiran un éxito en la
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fecundacion con casi todas las plantas femeninas con las que se encuentren,
hasta que se hagan demasiado frecuentes. De esta forma pueden establecerse
sistemas de autoesterilidad de numeros considerables de alelos, alcanzando

hasta 200 alelos 0 mas en el trébol rojo (Basterman, 1947).

SISTEMAS DE GRUPOS SANGUINEOS CON ALELOS MULTIPLES.
El primer caso de alelomorfismo multiple que se demostré en el hombre fue en
realidad el de otro sistema de grupos sanguineos, que habia sido descubierto
por Landsteiner y sus estudiantes a comienzos de la decena de 1900. En
1925, Bernstein puso de manifiesto que este sistema, llamado ABO, consistia
A B

en tres alelos de un gene unico, , € I, que formaban cuatro grupos

fenotipicos distintos: (Fig. 2.8 )

LOS GRUPOS SANGUINEOS:

Un ejemplo mas complejo es el de los grupos sanguineos (sistema ABO). Este
caracter viene determinado por tres genes alelos: I*, que determina el grupo A,
1B, que determina el grupo B e i, que determina el grupo O. Los genes I4e IB
son codominantes ¥y ambos son dominantes respecto al gen i que es recesivo.

Los genotipos ¥ fenotipos posibles son:

Genotipos Fenotipos
TATS Grupo A
T4 Grupo A
BB Grupo B
i Grupo B
ii Grupo O
TATE Grupo AB

Fig. 2.8 Sistemas de grupos sanguineos

En este caso el suero sanguineo del mismo hombre produce los anticuerpos
que reaccionarian con los antigenos de las células sanguineas de otros

individuos.
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Las transfusiones de sangre entre individuos de distinto tipo ABO puede dar

lugar a una reaccion de aglutinacion, especialmente si se introducen grandes
cantidades de un tipo sanguineo distinto; ya sea que los anticuerpos del
receptor aglutinen los antigenos del dador, ya sea que los anticuerpos del
dador aglutinen los antigenos del receptor. Sin embargo, si se introducen
pequefas cantidades de sangre, puede considerarse segura la transfusion en
tanto que el suero del receptor no contenga anticuerpos para los antigenos de
las células sanguineas del dador. En el caso de transfusiones pequefas,
incluso si el suero del dador trasmite anticuerpos para las células sanguineas
del receptor, los anticuerpos seran en general rapidamente absorbidos por
otros tejidos o altamente diluidos en el torrente sanguineo del receptor.
Basandose en esto se ha descrito a la gente del tipo sanguineo O como
“dadores universales” (ausencia de antigeno Ay B) y a los tipos sanguineos AB

como “receptores universales” (ausencia de anticuerpos Ay B).

Grupos sanguineos

A B AB O
Tipo de anticuerpos Anti-BAnti-A  Ninguno Anti-A y anti-B

COMPATIBILIDAD ENTRE TRANSFUSIONES

Donante Receptor
A B AB' 0
A Si No Si No
B No Si Si No
AB No No Si No
0° Si Si Si Si

Si: compatible
No: incompatible
1 Receptor universal

2 Donante universal
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Estructuralmente los antigenos A y B son mucopolisacaridos, compuestos
organicos constituidos por una porcidén proteica y otra glucidica. La fraccidon
proteica es la misma para ambos antigenos A y B; los dos antigenos difieren
unicamente en su fraccidén glucidica. Analisis con diversos agentes quimicos
han sugerido a Kabat, Watkins y otros que los antigenos A y B difieren en
relacion a la estructura de los azucares terminales. Estas diferencias, aunque
pequefas, son sin embargo significativas, ya que los anticuerpos son capaces
de discriminar entre uno y otro antigeno. En efecto, recientemente se han
encontrado alelos multiples adicionales en el locus ABO(Az, As, Ax, Am) que
probablemente difieren en aspectos mas insignificantes. En el ganado y segun
Stormont el numero de alelos distintos para un gene particular de tipo

sanguineo llamado “B” ha alcanzado por el momento la cifra superior a los 300.

INCOMPATIBILIDAD RHY ABO
La reaccion de aglutinacion que tiene lugar cuando los glébulos rojos son
precipitados por los anticuerpos del suero también pueden presentarse en el
sistema circulatorio de un embrion de mamifero que presente un tipo
sanguineo antigénicamente distinto del de su madre. En tales casos, los
antigenos embrionarios que atraviesan la barrera de la placenta causaran la
formacion de antisuero materno que a su vez atraviesa la placenta y
reacciona con los globulos rojos del descendiente. El primer indicio de tal
incompatibilidad se tuvo al analizar los tipos sanguineos de los nifos nacidos
con una anemia seria (eritroblastosis fetalis) causada por la ruptura (hemdlisis)

de sus gldbulos rojos normales.

Como Levine y otros determinaron, estos nifios tenian un tipo sanguineo, Rh
positivo, heredado de sus padres, pero distinto antigénicamente del de sus
madres Rh negativas. Este factor Rh, primeramente detectado en los glébulos
rojos de los monos Rhesus, se penso inicialmente que estaba causado por un
gene con unicamente dos alelos, R y r. Los sucesos conducentes a la
eritoblastosis surgian, pues, del genotipo Rh negativo de la madre (rr) que
producia antisuero contra los antigenos del hijo Rh positivo (Rr). Como el alelo
R actuaba como dominante con respecto a r, los varones Rh positivos casados

con hembras Rh negativas podian tener, ya todos ya la mitad de sus hijos
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fenotipicamente Rh positivos, segun que la constitucion genética paterna fuese
homocigotica (RR) o heterocigdtica (Rr), respectivamente. De este modo, una
vez que una madre Rh negativa hubiese tenido un hijo Rh positivo o una vez
hubiese recibido transfusiones de sangre Rh positivas, quedaria inmunizada
frente a los antigenos Rh positivos produciendo suero anti-Rh. Los posteriores
embarazos en los que se engendrasen nifios Rh positivos podrian dar lugar,

pues, a serias anemias hemoliticas entre los descendientes.

Posteriores investigaciones pusieron pronto de manifiesto que el factor Rh era
bastante complejo desde el punto de vista genético. Se hallaron tipos
adicionales de antisueros Rh que eran capaces de distinguir distintos antigenos
Rh. El suero anti-Rh, por ejemplo, reaccionaba tanto con ciertos tipos
sanguineos Rh negativos como con Rh positivos, pero no con todos. Utilizando
un suero llamado anti-Rh podia hallarse un patrén algo distinto de
diferenciacion entre tipos sanguineos Rh. Esto, en correlacion con estudios
genéticos, indico a Wiener y otros la existencia de al menos ocho alelos Rh
distintos para un solo par de genes. Desgraciadamente aun no puede tomarse
una decision clara respecto a si los alelos Rh son alelos multiples de un solo
par de genes o si son el resultado de diferencias en cierto numero de pares de
genes intimamente asociados. Por estas razones aun continuan en uso ambos

sistemas de nomenclatura.

A causa del gran numero de alelos y de antisueros Rh, la produccion de
enfermedad hemolitica en el recién nacido no sélo se reduce a la
incompatibilidad entre tipos sanguineos Rh positivos y negativos, es decir
suero anti-Rh,, sino que también puede presentarse cuando la madre produce
anti-Rh o cualquier otro antisuero para que el nifio sea portador de antigenos.
De este modo, una madre que era Rh positiva ( es decir R°r’) produjo sin
embargo suero anti-rh , que causé® anemia en un nifio Rh positivo que tenia

antigenos rh” ( es decir, alelo R?).

Un analisis completo de los tipos sanguineos maternos y paternos presenta un
valor considerable para predecir la posibilidad de anemia hemolitica en los

recién nacidos. Sin duda las madres o futuras madres que reciban
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transfusiones no deberia recibir sangre para la que pudiesen desarrollar un alto
“titulo” (concentracion) de antisuero. Cuando no se produce anemia hemolitica
como resultado de la incompatibilidad materno-fetal, deberia reemplazarse la
sangre del nifio tan pronto como fuese posible. Un nifio Rh positivo, por
ejemplo, cuya sangre haya sido seriamente afectada por el suero anti-Rh de su
madre, deberia recibir transfusiones de sangre que no contengan mas
antigenos Rh positivos y que no contengan tampoco mas suero anti-Rh, es
decir ,la sangre introducida deberia proceder de un individuo Rh negativo que

no hubiese estado expuesto a antigenos Rh positivos.

El grupo sanguineo Rh es, sin embargo, solo uno de los sistemas que puede
causar incompatibilidad madre-hijo. Otros antigenos de grupo sanguineo
pueden también atravesar la placenta y producir antisueros maternos. Como
regla general, sin embargo, hay muchos menos casos de anemia hemolitica en
recién nacidos que los que cabria esperar ordinariamente. Se calcula, por
ejemplo, que la incompatibilidad Rh se presenta en cerca de 10 por ciento de
todos los embarazos, sin embargo, sélo 1/20 a 1/50 de esos descendientes

resultan afectados de anemia hemolitica.

Las razones para esta incidencia disminuida de enfermedad hemolitica pueden
ser de dos tipos: En primer lugar, para que una mujer desarrolle anticuerpos
contra los antigenos de su hijo, las células fetales han de difundirse a través de
la placenta en la circulacion materna. Esta difusion no parece que se produzca
con demasiada frecuencia e incluso cuando se produce la cantidad de antigeno
difundido puede ser suficientemente bajo como para que la cantidad de
produccion materna de anticuerpos no sea muy alta. Otra causa que disminuye
la frecuencia de enfermedad hemolitica Rh puede resultar de forma
sorprendente de una incompatibilidad entre tipos sanguineos ABO. Por
ejemplo, cualquier glébulo rojo embrionario A o B que se filtre a través de las
membranas placentarias de una madre de tipo O puede ser rapidamente
destruido por los anticuerpos anti-A o anti-B ya existentes antes de que
puedan formarse anticuerpos anti-Rh. De este modo, aunque pueda existir
incompatibilidad Rh entre la madre y el hijo, la incompatibilidad ABO puede

prevenir la formacion del suero anti-Rh. Pruebas de este aspecto se ven en los
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datos de Levine, que muestran la incidencia incrementada de enfermedad
hemolitica Rh cuando la madre y el hijo son incompatibles para los grupos
sanguineos ABO. Cuando son incompatibles y las células fetales que se
difunden pueden ser destruidas por los anticuerpos ABO maternos, la

frecuencia de enfermedad hemolitica Rh disminuye.
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Dos afos después de la muerte de Mendel se intensifica el estudio de los

TEORIA CROMOSOMICA DE LA HERENCIA

cromosomas Yy del nucleo mediante microscopia .Los analisis de los bidlogos
celulares posteriores como Edmund B. Wilson (1856-1939) y Nettie Maria
Stevens (1861-1912) que descubren de forma independiente los cromosomas
sexuales en 1905, y los que analizaban la division celular vieron que habia una
segregacion de los cromosomas igual a la propuesta por Mendel. Ambas cosas
no fueron asociadas hasta principios del siglo XX con los trabajos de Hugo de
Vries, Kart Correns y Tschermak. Los grupos de investigacion de estos tres
cientificos redescubren, independientemente, las leyes de Mendel y asociaron

los factores genéticos a los cromosomas.

Cuando en 1900 De Vries, Correns y Tschermak redescubren las leyes de
Mendel, los conocimientos sobre el comportamiento de los cromosomas en la
mitosis brindados por Flemming entre 1879 y 1880, asi como de la meiosis
aportados por Boveri en 1892, estaban lo suficientemente adelantados como
para comprender que los cromosomas podian constituir la base fisica sobre la
cual se situaban los “factores hereditarios” de Mendel, que mas tarde fueron

nombrados genes por Johannsen en 1909.

Fue Sutton entre 1902-1903 quien traté de relacionar sus observaciones
citologicas con las conclusiones derivadas del trabajo de Mendel. Sus
investigaciones, junto con las de Boveri, constituyen la base citolégica de la
teoria genética, dando lugar a la lamada Teoria Cromosémica de la Herencia
o Hipotesis de Sutton-Boveri, cuyos puntos esenciales son:

1-Los genes estan situados sobre los cromosomas.

2-La ordenacion de los genes sobre los cromosomas es lineal.

3-El fendmeno genético de la recombinacion es consecuencia del fenémeno

citologico de intercambio de segmentos cromosomicos.
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LIGAMIENTO ENTRE GENES
Cuando en 1902 Sutton propuso por primera vez la relacion entre los factores
mendelianos y los cromosomas, también apuntdé que probablemente el numero
de cromosomas de todos los organismos era considerablemente inferior al
namero de factores mendelianos individuales. Esta conclusién es
completamente obvia en organismos como Drosophila, que presentan tan solo
unos pocos pares de cromosomas pero, que al mismo tiempo, presentan
numerosos caracteres que se heredan por separado. Sutton y otros
concluyeron por lo tanto que cabria esperar que algunos genes,
especificamente los situados en el mismo cromosoma, se adhiriesen o

“‘ligasen” en un grupo y que se trasmitiesen como una sola unidad.

Sin embargo, muchos de los primeros estudios genéticos mostraban la
trasmision independiente de los genes pero no mostraban la esperada
trasmision en grupo o ligamiento. Los experimentos de Mendel, por ejemplo,
mostraban la herencia de siete caracteres diferentes cada uno de los cuales se
trasmitian con independencia de los demas. Algunos bidlogos creian por lo
tanto que la ausencia de ligamiento se debia a la total descomposicion de los
cromosomas durante la meiosis en secciones de menor tamafo, formadas
unicamente por genes individuales. Después de la trasmision al azar de dichas
particulas, se volvian a agregar en cromosomas. Los cromosomas tenian
pues, segun esta explicacidn, una importancia secundaria y solo servian para

unir los genes durante cortos periodos de tiempo.

La prueba de si realmente existia el ligamiento entre los genes tuvo que
esperar ejemplos que demostrasen la ausencia de transmision independiente
de pares de genes y la asociacidn existente entre cierto numero de pares de
genes diferentes y un cromosoma especifico. Era evidente que en tanto que los
distintos pares de genes se trasmitiesen independientemente, su
comportamiento estaria de acuerdo con la presencia de los mismos en
cromosomas separados o con la descomposicion de los cromosomas durante

la meiosis.
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Como hemos visto antes, la transmision independiente de dos pares de genes,
cada uno de ellos con dominancia completa y afectando a caracteres distintos,
daria una proporcion 9:3:3:1 entre los descendientes de los heterocigoticos de
los dos pares, es decir, AaBb x AaBb daria cuatro fenotipos en una proporcion
9AB:3Ab:3aB:1ab. El primer ejemplo de una desviacion de esta proporciéon fue
hallado por Bateson y Punnett en los cruzamientos entre distintas variedades
del guisante de olor. Encontraron que al cruzar plantas con distinto color de la
flor y distinta forma del fruto se obtenia una descendencia en la F1 y en la F»
que segregaba para dos pares de genes, por ejemplo, Aa y Bb. Sin embargo, al
mismo tiempo los genes para el color de la flor (A y a) y para la forma del fruto
(B y b) no se transmitian con total independencia sino que estaban ligados de
modo que la F, presentaba una proporcion con demasiados individuos con los
genotipos paternos originales(por ejemplo, A-B aabb) y demasiado pocos
individuos de los genotipos recién combinados (por ejemplo, A--bb y aaB--
)-Parecia como si las variedades paternas originales en este caso (AABB y
aabb) produjesen gametos en los que los genes AB y ab permaneciesen

asociados de forma preferente a lo largo de las generaciones.

Para explicar este fendmeno y otros caracteres que parecian estar ligados,
Bateson y Punnett propusieron la hipétesis de que, en tales casos, ciertos
gametos se multiplicaban preferentemente después de la meiosis. Por ejemplo,
un hibrido de la F1 que procediese de un cruzamiento entre AABB x aabb daria
lugar a gametos AB, Ab, aB, y ab, pero los gametos de tipo paterno (AB y ab)
se continuarian multiplicando mitéticamente. Habian serias objeciones a dicho
punto de vista, entre ellas la falta de pruebas de que se produjesen esas
replicaciones mitéticas una vez que se hubiesen formados los gametos. Sin
embargo, en un corto periodo de tiempo se aclaré el verdadero significado del
ligamiento gracias a los datos experimentales que comenzaron a aparecer del

trabajo con Drosophila.

Para su mejor comprension analicemos el siguiente ejemplo:
En el maiz, el gen C determina la formacion del endospermo de color (semillas
coloreadas) y su alelo c, el endospermo incoloro (semillas incoloras). El gen S

controla la superficie lisa del endospermo y su alelo recesivo s controla el
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endospermo rugoso. Los genes C y S estan localizados en el mismo

cromosoma Y ligados fuertemente entre si. (Analisis de la fig. 3.1)

coloreado liso incoloro rugoso

LI [

coloreado liso /

F1 \\ 4
/

t' 'r'

incoloro rugoso

w progenitor

retrocruzamiento

/ AN
P |

1--‘/ . '.r' % \\ L
gametos < gm . S \“/”h"\ R
de la | ' | ' | ' { ' j ( . \ gometos
F J ’ \ y \ / ; del

1 ] s T . T bl s progenitor
. ; J~
oy | |
L] " 1 '

oy r b o .-' ;J.
Q ©

coloreado liso  incoloro rugoso coloreado rugoso incoloro liso

1032y 4035 149 y 152
sin entrecruzamiento 96.4% entrecruzados 3.6%

Fig. 3.1: Interpretacion esquematica del ligamiento y del entrecruzamiento, lustrada por el
comportamiento de los genes determinantes de la aleurona coloreada e incolora, y del
endospermo liso y rugoso en el maiz. El entrecruzamiento de los genes C y S ocurre con
poca frecuencia.

En una experiencia realizada se obtuvieron las conclusiones siguientes:
Las plantas homocigoéticas con los genes dominantes CCSS fueron cruzadas
con plantas homocigéticas ccss. Las plantas Fifueron cruzadas nuevamente

con el progenitor recesivo.

Analicemos el cruzamiento:
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Caracteres: color del endospermo y superficie
Progenitores: CCSS y ccss

Cruzamiento:

CCSS X ccss
coloreado liso incoloro rugoso
CcSs

F4

Coloreado liso

Cruzamiento de F, con el progenitor recesivo (retrocruzamiento)

CcSs X ccss
Coloreado liso incoloro rugoso
4 032 semillas 149 semillas 152 semillas 4 035 semillas
C-S- C-s- ccS- ccss
coloreadas coloreadas incoloras incoloras
lisas rugosas lisas rugosas

Las 149 semillas coloreadas rugosas y las 152 incoloras lisas representan el

3,6% y responden a los casos en que hubo entrecruzamiento.

Si los genes C y S se representaran situados independientemente uno del

otro; por ejemplo, el gen C en un cromosoma y el S en otro, el cruzamiento

analizado daria lugar a cuatro grupos de semillas representadas por una misma

cantidad. Pero estos genes no se comportan asi, pues estan situados en un
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mismo cromosoma, enlazados el uno con el otro y como consecuencia de esto,
las células sexuales con los cromosomas recombinados que poseen los genes
Cs y ¢S, solo se forman al existir el entrecruzamiento de los genes C y S, lo

cual ocurre relativamente con poca frecuencia.

Las investigaciones realizadas con diferentes organismos demuestran que
cada especie esta caracterizada por un numero limitado de grupos de genes
ligados. Los genes que presentan ligamiento estan en el mismo grupo,
mientras que aquellos que se distribuyen independientemente estan en grupos
diferentes. Es también conocido que el numero de grupos de genes ligados que
tiene un organismo dado corresponde a su numero de pares de cromosomas
que coincide con el numero haploide de cromosomas. Por ejemplo, el numero
de grupos de genes ligados en Drosophila melanogaster es cuatro y el numero
de pares de cromosomas también es cuatro. El maiz tiene diez grupos de

genes ligados y diez pares de cromosomas.

La correspondencia entre el numero de grupos de genes ligados y el numero
de pares de cromosomas explica la estrecha relacion del comportamiento de

los cromosomas en la meiosis y la transmision del material genético.

LIGAMIENTO COMPLETO
Cuando los genes estan tan intimamente asociados que siempre se trasmiten
juntos si proceden del mismo progenitor, se considera que el ligamiento entre
los mismos es completo.
Por ejemplo, se nota el ligamiento completo de todos los pares de genes de los
otros grupos de ligamiento si se utilizan los machos de Drosophila como
progenitores heterocigoticos. Por ejemplo, tanto los genes para ojos purpura

p como para alas vestigiales se hallan en el segundo grupo de ligamiento y

son recesivos respecto a los ojos rojos normales y a las alas normales.
Cuando se cruza una mosca purpura vestigial con una mosca normal de ojos
rojos y alas largas, todos los individuos de la F1 heterocigética son normales. El
cruzamiento retrégrado e un macho de la F4 con una hembra purpura vestigial
homocigotica da lugar tan sélo a dos fenotipos: el homocigético purpura

vestigial y el heterocig6tico normal, de la siguiente forma:
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P4 BXQ P ojos rojos.

pv PV p ojos purpura

V alas largas.
v alas vestigiales.

Fi
pv
PV
Cruzamiento retrégrado
&y g
PV pv
F2 12y PY
pv PV

Esta ausencia total de segregacion de los genes de un grupo de ligamiento
parece ser una peculiaridad de los machos de Drosophila y del sexo
heterogamético de algunas otras pocas especies (por ejemplo, la hembra del
gusano de seda). De todas formas, en estos casos se produce la trasmision

independiente pero de los genes de distintos grupos de ligamiento.

LIGAMIENTO INCOMPLETO
Sin embargo, el ligamiento completo de los genes del mismo cromosoma es
una cosa rara en la mayoria de las especies con reproduccién sexual. Como
regla general el ligamiento no es completo y los pares de genes de la
mayoria de grupos de ligamiento se trasmiten al menos parcialmente con
independencia unos de otros. Esto fue notado por primera vez con toda

claridad por Morgan al cruzar cepas de Drosophila de ojos blancos y alas
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minusculas. Los dos pares de genes que afectan a estos caracteres se hallan
ligados al sexo y presentan efectos recesivos, de modo que los machos
homocigoticos con tan solo un cromosoma manifiestan el fenotipo de uno o de
los dos genes recesivos aunque estos se hallen presentes en una sola dosis.
Cuando Morgan apareé un macho blanco miniatura con una hembra
homocigotica normal de tipo salvaje, las hembras de la F1 eran desde luego de
tipo salvaje, ya que uno de sus dos cromosomas X llevaba los alelos normales
(w m /W M), considerando W ojos rojos, M alas normales, w ojos blancos, m
alas miniatura .Sin embargo la descendencia masculina tanto podia ser de tipo

salvaje (W M ) como blanco miniatura (w m), blanco (w M) o miniatura (W m),

Segun cual fuese el cromosoma X que recibiesen de su progenitor femenino. Si
la transmisién de los genes blancos y miniatura del cromosoma X fuese
totalmente independiente, los machos de la F, presentarian estos cuatro
fenotipos con la misma frecuencia. Los resultados que Morgan observd en
realidad en la F, se hallaban entre el ligamiento completo y la transmision
completamente al azar de estos dos pares de genes. De 1190 machos de la F»,
el 37,6 % representan los dos nuevos tipos recombinantes, blanco y miniatura,
mientras que el 62,4 % representaba los tipos paternos, ya el tipo salvaje ya el

blanco miniatura.

De los experimentos de Morgan pueden sacarse dos conclusiones principales.
En primer lugar, no existia una ruptura aparente de los cromosomas durante la
meiosis seguida de una reagrupacion al azar de los genes para formar los
cromosomas nuevos. Mas bien los genes ligados al sexo permanecian ligados
a los cromosomas X durante todas las generaciones que se estudiaron, aunque
no necesariamente al mismo cromosoma X paterno. Se encontré que para los
restantes grupos de ligamiento también se cumplia esta misma constancia de
la asociacion cromosémica. En segundo lugar, la presencia de tipos
recombinantes significaba que en las hembras de la F4 se habia producido un
“entrecruzamiento” entre un cromosoma paterno y su homodlogo del otro
progenitor. Morgan emitid la hipotesis de que los genes se disponian

linealmente a lo largo del cromosoma. El ligamiento era pues una relacién fisica
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entre los genes que podia ser modificada por un entrecruzamiento fisico entre

los pares de genes de cromosomas homologos.
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Cromasomas recombinantes
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Entrecruzamiento de pares de genes dispuestos linealmente en
cromosomas homologos que da lugar a ordenaciones recombinantes de los

alelos de los mismos pares de genes.

HERENCIA DE LOS CARACTERES LIGADOS AL SEXO.

El analisis genético de los hechos de la transmisién de los caracteres ligados
al sexo, conllevo al descubrimiento experimental del enlace de los genes con
los cromosomas. En este fendmeno fue demostrado por primera vez con
evidencia que los genes estan localizados en los cromosomas del nucleo

celular. De esta manera, el propio concepto de sexo de los organismos y los
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Los numeros

procesos de su transmision obtuvieron una explicaciéon inesperada a la luz del

estudio sobre el papel de los cromosomas en los fendmenos hereditarios.

DETERMINACION CROMOSOMICA DEL SEXO.

ciertos criterios obtendremos el cariotipo.

1) ¢ Que es el cariotipo?

Si cuando una célula esta en
division se fotografian sus
cromosoma ¥y se ordenan,
siguiendo determinados criterios,
obtendremos un cariotipo.

El nimero diploide de los cromosomas surge en la fecundacion, cuando
cada uno de los gametos fusionados lleva al cigoto su numero de cromosomas.
haploide concuerdan tanto entre si que cada uno de los
cromosomas del cigoto aparece contenido en una pareja formada por los

homologos. Al fotografiar los cromosomas de una célula y ordenarlos segun

2) ;Todos los seres vivos tienen
el mismo nimero de
cromosomas?

MNo. Cada especie tiene un numero
de cromosomas caracteristico. Asi,
por ejemplo:

Al observar un cariotipo podemos La especie humana................ 46
ver que los cromosomas estan por El chimpancé........................ 43
pares de homeélogos. Esto es, Elperro ..., 78
tenemos dos juegos de Torofvaca............................ 60
cromosomas (2n cromosomas). Lin Gallo/gallina.......................... 78
juego aportado por nuestra madre Rana.........coooiiiiiiiiiiiiiiinnnn. 26
en el évulo y el otro por nuestro Mosca........oooiiiiii e 12
padre en el espermatozoide. Maiz... ... 20

THGO . 45
Los cariotipos son muy (tiles pues Algoddn... ... 52

permiten detectar las mutaciones
cromosdmicas. Estas mutaciones
pueden ser la causa de graves
alteraciones.

En cada pareja un homdlogo se obtiene a través del organismo materno y el
otro, del paterno. Sin embargo, esta regla tiene sus excepciones. Una de estas
corresponde a las diferencias cromosdmicas entre el sexo femenino vy

masculino. (Fig. 3.2)
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Cromosoma X Cromosoma 'y

Fig. 3.2 Cromosomas Xy Y.

En este caso, para uno de los sexos una pareja cromosomica, que ha
denominado sexual, generalmente detecta el heteromorfismo. Estas parejas
heteromorficas contienen un cromosoma X de un gameto y un cromosoma Y
del otro. A diferencia de estos, los cromosomas restantes que son iguales en la

hembra y el macho se representan por parejas y se denominan autosomas (A).
La investigacion sobre la citologia de las diferencias sexuales demostrd que un

sexo contiene dos cromosomas X idénticos y el otro, una pareja

heteromorfica de cromosomas XY. (Ver fig. 3.3y 3.4)
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Fig. 3.3 Cariotipo de una mujer.

Podemos ver que la mujer tiene 22 pares de cromosomas. Estos cromosomas se llaman
autosomas y se ubican en caracteres no sexuales, ademas de los dos cromosomas X que
determinan el sexo femenino

El sexo que posee dos cromosomas sexuales idénticos (XX) ha recibido el
nombre de homogamético, ya que produce gametos solo de una variedad. En
este caso todos los gametos después de la reduccién en la pareja de los
cromosomas XX poseen un cromosoma X. El sexo que contiene XY se llama
heterogamético, ya que produce, en cantidades iguales, dos variedades de
gametos, es decir, un 50% de éstos son cromosoma Y y con cromosomas X.
El caracter de la relacion heterogamética con el sexo masculino o femenino
ocurre de distinta forma en las diferentes especies. Asi, un amplio grupo de
organismos, la hembra posee una pareja de cromosomas sexuales en forma
de cromosomas idénticos XX. Esta situacion es propia de las aves, mariposas,
algunos peces y de otros organismos. En el ser humano, los mamiferos,
insectos y en una serie de plantas se produce el cuadro contrario, es decir que

el juego presentado por la pareja XY caracteriza a los machos, y el de
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cromosomas XX es propio de las hembras. En varias especies, el
heteromorfismo en la pareja de cromosomas sexuales se expresan por la
ausencia de cromosomas Y, en otras palabras, un sexo posee un numero XO,
y el otro, de XX. Este tipo de determinacién del sexo recibe el nombre de de
Protenor, por haber sido detectada esta composicidon de los cromosomas
sexuales en el insecto de dicho nombre. Y por ultimo, en una serie de
organismos, las formas diploides representan a las hembras y las haploides a
los machos. Asi, los cigotos de las abejas, de los cuales se desarrollan

hembras poseen 32 cromosomas, y los de los machos solamente 16
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R

Fig. 3.4 Cariotipo de un hombre.
El hombre tiene 22 pares de autosomas, ademas de la pareja XY que determinan el sexo
masculino.

Al establecer el hecho de que los sexos se diferencian por la constitucion de
las parejas de cromosomas sexuales y sobre la base del conocimiento de la
meiosis y la fecundacion, la Genética esclareci6 el enigma de la

determinacién del sexo y a la vez el fendmeno sorprendente de que individuos
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de sexos opuestos nacen en un promedio de cantidades iguales. La base de
este fendmeno constituye la reduccion de los cromosomas durante la meiosis
y el restablecimiento de la diploidia de los nucleos celulares mediante la
fecundacion. La relacion del sexo con la constitucién cromosomica se hace
mas evidente en aquellos casos, cuando la formacion de esta ultima se
garantiza unicamente por la meiosis. Esto tiene lugar en aquellas formas,
donde le gametofito es diferenciado en sentido sexual y representa una fase

integral en el ciclo biolégico de las plantas.

El 1917 Allen al investigar los cromosomas en el musgo hepatico
Sphaerocarpus, descubrid6 por primera vez la existencia de cromosomas
sexuales en las plantas. Las plantas de musgos son haploide con excepcion de
los esporangios en cuyas células diploides fueron hallados 16 cromosomas y
entre ellos una pareja de cromosomas sexuales X y Y. Durante la meiosis la
mitad de gametos tiene un numero cromosémico igual a 7A + X y la otra mitad,
de 7A + Y. Del primer tipo de gametos que tienen el cromosoma X se
desarrollan plantas femeninas de musgo, y del segundo, con el cromosoma Y,

masculinas.

En los casos en que ambos sexos poseen ya un numero de cromosomas no
haploide, sino diploide, el mecanismo de determinacion del sexo esta ligado no
solo a la reduccion de los cromosomas en la meiosis, sino también a la
combinacion de diferentes clases de gametos que poseen distintos
cromosomas sexuales durante la fecundacion. Ambos tipos de gametos,

aparecen en la meiosis en cantidades iguales.

Todo lo expuesto demuestra, que el sexo de los organismos vivientes es un
caracter mendeliano que se hereda segun el principio de cruzamiento
retrogrado (analitico). El sexo heterogamético XY que se cruza con un
homocigoto recesivo, representado en este caso por el sexo homogamético
(XX), resulta ser heterocigoto. Como resultado, detectamos en la Naturaleza
una diferenciacion hereditaria de los organismos en sexo masculino y
femenino y la conservacion estable de la igualdad cuantitativa de estos ultimos

en todas las generaciones.
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HERENCIA DE LOS GENES LIGADOS A LOS CROMOSOMAS SEXUALES.
Al analizar el curso de una herencia de una multitud de caracteres de los
organismos, resulté que algunos de ellos son transmitidos de una manera
peculiar de padres a hijos, detectandose una evidente dependencia del sexo.
Estos caracteres no se limitan a alguno de los sexos, si no que pueden
encontrase en ambos, Sin embargo, el proceso de la transmision hereditaria de
éstos se halla en dependencia de si los individuos corresponden al sexo

homogameético (XX) o heterogamético (XY).

Al estudiar la herencia de los caracteres ligados al sexo T. H. Morgan
establecid la existencia de la asociacion entre determinados genes vy los
cromosomas sexuales en la Drosophilla echando con este descubrimiento los
cimientos para la creacion de la teoria cromosOmica de la herencia. En la
Drosophila comun cuyos ojos poseen un pigmento rojo oscuro, T. H. detecto la

mutacion de los ojos blancos.

Los experimentos de cruzamiento de este mutante con individuos normales
proporcionaron resultados inesperados.

Se representa el gen que determina ojos blancos: X' y el gen que determina
ojos rojos: X* . Si un macho de ojos blancos se cruza con una hembra normal
de ojos rojos, en la primera generacion (F1) aparecen solamente moscas con

ojos rojos (hembras y machos).

\ /

P XY & X XEXR Q
Gametos X Y xR
F1
Gametos | XR
X XRXT
Y XRY

PF: 9 100% ojos rojos
3 100% ojos rojos



En la segunda generacion (F»), todas las hembras resultaron nuevamente de
ojos rojos y los machos se dividieron en dos categorias: una mitad F, tuvo los

ojos rojos y la otra, blancos, manifestando de esta manera las particularidades

del abuelo.

P XRX" © X xRy 4
Gametos xR X XR Y
F2

Gametos xR Y
xR XRXR xRy
X XRXT XY

PF: 9 100% ojos rojos

34 50% ojos rojos y 50% ojos blancos.

Si observamos el curso de la transmision hereditaria de estos caracteres,
prestando atencion a la herencia de los cromosomas sexuales, podemos
determinar el completo paralelismo que existen en varias series de sucesos.
Sin embargo, en este analisis es necesario considerar que el gene de los ojos
blancos (r) se encuentra localizado en el cromosoma Xy que el Y no posee
alelo de este gene.

Analicemos el caso de cruzamiento retrogrado, cuando en calidad de
progenitores se toman una hembra de Drosophila de ojos blancos y un macho

de ojos rojos.

P XX X xRy g
Gametos X xRy
F1:

Gametos xR Y

X XRXT XY

PF: 9 100% ojos rojos
3 100% ojos blancos



En este caso, ya en la primera generaciéon (F4) todos los machos heredan el
color de de los ojos de la madre (blancos) y todas las hijas reciben el color
del padre (rojos). Es evidente, que los machos al obtener su unico cromosoma
X a través de la madre, no pueden tener ojos rojos. Se comprende también,
por qué las hembras de la primera generacion tendran los ojos rojos: éstas
obtuvieron un cromosoma X a través de la madre (ojos blancos) y el otro del
padre (ojos rojos) y siendo heterocigéticas (X*X") debido a la dominancia del
gene R, poseen ojos de color rojo. Presenciamos un cuadro de la
denominada herencia cruzada, cuando las hijas obtienen caracteres del padre
y los hijos, de la madre. La segunda generacién confirma por completo la

hipotesis acerca de la localizacidén del gene R en el cromosoma X.

F2 XRX" © X XY 4
Gametos xR X X Y
Gametos X Y
xR XRX xRy
X XX XY

PF: 9 50% ojos rojos y 50% ojos blancos

34 50% ojos rojos y 50% ojos blancos

E ndo
heterocigdticas tiene ojos rojos oscuros, lo que también concierne a los
machos. Esta distribucion de los caracteres en F, responde completamente al
curso de la transmision hereditaria de los cromosomas sexuales.

El mismo cuadro de herencia ligada al sexo se detecta en las especies en que
las hembras pertenecen al sexo heterocigético.

En estas también se ha determinado una relacién directa entre el proceso
hereditario y la homogamia y heterogamia, con la particularidad de que la

distribucion de los caracteres, segun si esta ligado al sexo masculino o
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femenino, presenta un cuadro inverso. El cruzamiento entre gallinas y gallos
que se diferencian por el color, siendo negros (caracter recesivo) o grises
(caracter dominante). El esquema del cruzamiento en principio corresponde
por completo al cuadro de la herencia de los ojos blancos en la Drosophila. La
diferencia esta condicionada por el hecho de que el ultimo caso existe una
correlacion inversa entre los sexos homagaméticos y heterogaméticos en
comparacion con al Drosophila. Las gallinas (hembras) poseen cromosomas

sexuales XY y los gallos XX.

Plumaje gris: X® Plumaje negro: X"

g XBX® x 2 Xy J X°XP  x o XBY
gametos  X® XY XP xX® Y
F 1 3 XBX> @ XBY 3 XBxP o XPY

3 XBx® x @ XBY 3 XBx* x @ Xy
Gametos X°® X° X2 Y xE X XP Y
Fo 3 XBxB 3 XBxP

d XBxP 3 XxP

Q XBY 0 XBy

Q XY Q XY

Herencia de un par de alelos, plumaje gris (dominante) y el plumaje negro (recesivo).

A la izquierda de observa el cruzamiento, donde el caracter proviene de la hembra heterogamética
inicial. En F; toda la descendencia tiene color gris dominante. En F, aparece Y2 de individuos
negros que resultan hembras. A la derecha — el sexo heterogamético (gallina) proviene el caracter
de color gris. En F; se presenta un cuadro de la herencia cruzada, los gallos adquieren los
caracteres maternos, y las gallinas los paternos. En F, la mitad de los gallos son grises y la otra
negros, lo mismo concierne a las gallinas. En ambos casos los caracteres se transmiten

paralelamente, en sentido riguroso a la herencia de los cromosomas.



CARACTERES LIGADOS AL SEXO EN EL SER HUMANO.
La herencia de los genes ligados a los cromosomas sexuales esta
representada ampliamente en diferentes tipos de organismos. En el hombre,
alrededor de 60 genes se heredan con relacion a los cromosomas X, entre
ellos la hemofilia, la ceguera para los colores (daltonismo), la distrofia

muscular, etc.

La presencia de los cromosomas XX idénticos en las mujeres y una pareja de
cromosomas sexuales heteromorficos XY en los hombres, garantizan que

nazcan un promedio de 50% de varones y 50% de ninas. (Ver fig. 3.5)

SEX0 BN |3 Bspecie ¥ Mujer ¢ Hombre
humana esté XX >< XY
determinado por s
CIOMOosomas sexuales ﬂ U
Xey. Lasmugres
sonhomogameéticas @
(X<)y Ins hombres
heterogaméticos
(XY). 51 enel
momento de la
CONCEPCIGN S8 UNEN
LN Gyl X o un
Espermatnzoide X, el
Zigoto dard una mujer.
5158 Unen un ovulo X
COn LN
ESpeErmatzoide Y,
dara una homire.

Como ya sabemos el ‘

Fig. 3.5 Determinacion del sexo en la especie humana.

Ademas de esto, es obvio que si algun gene se halla localizado en el
cromosoma Y, éste puede transmitirse solamente por la linea masculina. Existe
poca cantidad de estos genes. Sin embargo, fue establecido que los caracteres
del hombre “mono”, se transmiten solamente a los varones. Lo mismo se ha

establecido para algunos casos sindactilia que se manifiesta en forma de la
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sintesis membranosa del Il y Il dedos en el pie. La hipertricosis del pabelldn
de la oreja (filas de pelos) esta ligada a un gene se encuentra localizado en el
cromosoma Y. En una familia, estudiada en el transcurso de cinco

generaciones, este caracter se transmitié solamente por la linea masculina.

El cromosoma Y se transmite del padre al hijo pero nunca a las hijas. Un
caso contrario se presenta en el cromosoma X que regularmente se transmite

de un sexo a otro.

Son conocidas las alteraciones de la vision para los colores, la llamada
ceguera para los colores: en la base del origen de estos defectos visuales
reside la accion de una serie de genes. La ceguera para el rojo — verde

comunmente se denomina daltonismo.

El daltonismo fue descrito por primera vez por John DALTON, quien, segun

parece, era incapaz de distinguir el color de su toga.

John Dalton (1766-1852): quimico inglés, nacido en Eaglesfield (Cumberland).

Ocupa un lugar privilegiado en la historia del pensamiento cientifico.

Llevd al concepto del atomo del terreno cualitativo de la filosofia al campo
cuantitativo de la ciencia. Admitié que cada elemento quimico poseia su propia
especie de atomo con un peso caracteristico y distinto del de los demas

elementos.

Descubri6é la ley de la dilataciéon térmica de los gases (1801), ley de las
presiones parciales de mezclas de gases (1801), fue el primero en anunciar la
teoria atomica sobre una base experimental (1802-1803). En 1803 dio a
conocer otra teoria sobre la absorcion de los gases por el agua, donde

incorporo la primera lista de pesos atdmicos.

Introdujo también unos sistemas de simbolos quimicos bastante parecidos a
los que usaban los antiguos quimicos, mostraba el numero de atomos de cada

elemento que intervenia en la formacion de la molécula de la sustancia.
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Resulta curioso pensar que en la guerra de Vietnam, el ejército de los Estados
Unidos empled, con éxito, dalténicos para distinguir desde sus aviones los

campamentos camuflados del Vietcong.

Mucho antes de que surgiera la Genética, a fines del siglo XVIIl y el XIX, fue

establecido, que la ceguera para los colores se hereda conforme a leyes
regulares. Para verificar la existencia de este padecimiento se aplica un test

médico (ver fig. 3.6 )

¢ Ves todos los numeros?

Muy bien.

- Si:

- NO: También muy bien, pero eres daltonico.
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El sujeto "normal" ve el numero 8
El sujeto daltonico ve el numero 3

El ciego al color no vera nada

El sujeto "normal” ve el numero 2

El sujeto daltonico no ve nada

El sujeto "normal" ve el numero 5

El sujeto daltonico no ve nada

Fig. 3.6 Test médico sobre daltonismo.

Asi, una mujer que padece de ceguera para los colores contrae matrimonio
con un hombre de visidbn normal, en sus hijos se observara un cuadro muy

peculiar de herencia cruzada. Todas las hijas de esta pareja recibiran el
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caracter del padre, o sea, tendran la vision normal, pero todos los hijos al

recibir el caracter de la madre padeceran de ceguera para los colores. En el

caso cuando por el contrario el padre es el daltonico y la madre tiene la vision
normal, el cuadro cambia bruscamente. Todos los hijos de ese matrimonio
tienen la vision normal. En algunos casos aislados, donde la madre y el
padre poseen la vision normal, la mitad de los hijos pueden resultar afectados
por la ceguera para los colores. En general la difusion de la ceguera para los
colores dentro de una poblacién es diferente para los hombres que para las
mujeres. En los Estados Unidos en 8% de los hombres presenta insuficiencia
de la vision para los colores, y entre las mujeres esta afectado solamente un
0,5%.

En un matrimonio entre una mujer afectada de ceguera para los colores y un
hombre normal, todos los hijos resultan daltdénicos y las hijas con vision
normal. Los hijos se dotan de cromosoma X solamente de la madre. Las hijas
siendo heterocigadticas, recibieron un cromosoma X paterno y otro materno,
teniendo toda vision normal, ya que en gen del daltonismo es recesivo. Si una
hija de esta familia contrae a su vez matrimonio con un dalténico, al igual que
sucedio con su madre, entonces esta pareja tendra la mitad de las hijas con

visibn normal y la otra sufrira daltonismo,

Sin embargo, si una de estas mujeres heterocigéticas contrajera matrimonio
con un hombre de vision normal, todas sus hijas tendran la vision normal y la
mitad de los hijos seran daltonicos. Por ultimo, es muy légico que en el
matrimonio de una mujer homocigética normal con un hombre dalténico, todos
los varones naceran normales, sin embargo, todas las hijas se convertiran en
portadoras encubiertas del daltonismo transmitiéndolo a las generaciones

posteriores
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INFORMACION ACERCA DEL DALTONISMO;

e El ocho por ciento de los hombres padecen una alteracion celular de la
retina que les impide percibir los colores adecuadamente. Esta anomalia se
denomina daltonismo y rara vez afecta a las mujeres.

e En la retina se encuentran dos tipos de células, conos y bastones, que
hacen posible la vision. Los primeros son los responsables de la percepcién de
los colores.

e Terrace Waggoner (en su casa lo conocen...), optometrista de Florida,
Estados Unidos, explica que el defecto radica en los conos. "Estas células
sufren una alteracion genética que impide percibir los colores en la forma

convencional”, indica.
Cosa de hombres:

e Waggoner senala que el trastorno en su forma clasica se hereda como
un rasgo recesivo ligado al cromosoma X. Por eso, este padecimiento es
practicamente exclusivo del género masculino.

e Los hombres sélo tienen un cromosoma X, mientras que las mujeres
tienen dos. Si una mujer recibe un cromosoma X con el rasgo de daltonismo,
sera portadora de la enfermedad, pero no la presentara porque su otro
cromosoma compensa el defecto.

e "Un hombre siempre presentara la enfermedad, ya que su cromosoma X
defectuoso no puede compensarse. Para que una mujer tenga daltonismo, sus
dos cromosomas X deben estar afectados y, para eso, necesita que su padre
sea dalténico y su madre sea portadora o bien dalténica."

e La forma mas rara de daltonismo es la llamada enfermedad de conos
monocromaticos. Quienes la padecen ven el mundo en tonos de blanco y
negro. Sin embargo, el daltonismo se presenta mas frecuentemente como

deficiencias en la percepcién de los colores.
Tipos de daltonismo:

> Dicromaticos: estas personas tienen dos tipos de conos en vez de tres.

El padecimiento se clasifica en protanopes, individuos insensibles al rojo
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intenso, que representa uno de cada cien hombres, deuteranopes, confunden
las sombras de rojo, verde y amarillo y afecta a cinco de cada cien hombres, y
los tritanopes, que son ciegos al color azul y confunden las sombras de verde y
azul, asi como las de naranja y rosa.

> Tricromaticos anémalos:: es el grupo mas abundante de daltonicos.
Tienen tres tipos de conos, pero perciben los tonos de los colores alterados.
Suelen tener defectos similares a los daltdénicos dicromaticos, pero menos

notables.

Los dalténicos pueden sufrir ciertas limitaciones segun el tipo de trabajo que

deseen desempenar.

Por ejemplo, el daltonismo es motivo de exclusion en la seleccion de pilotos de
aviacion y también puede estorbar el trabajo de personas que necesitan

percibir cambios de coloracién en el control de calidad.

Por desgracia, el daltonismo es un padecimiento que no tiene cura. Sin
embargo, algunos pacientes pueden beneficiarse de tratamientos con lentes

que incrementan el contraste entre los colores.

Los llamados lentes ColorMax se disefiaron para incrementar la discriminacion
de colores que parecen iguales, son funcionales para personas con
deficiencias en distinguir los colores rojo y verde, aunque, afiade Waggoner, no

producen efecto en los otros tipos de deficiencias.

Otro ejemplo de herencia ligada al sexo lo constituye el gene recesivo que
provoca la falta de coagulacién de la sangre cuando esta se expone al aire y
que recibe el nombre de hemofilia. Esta enfermedad aparece casi
exclusivamente en los varones. En los enfermos de hemofilia, incluso una
pequefia herida en la piel puede producir una hemorragia fatal. Por regla
general los hijos que padecen de hemofilia, aparecen en matrimonios donde la
madre y el padre son normales. El portador de la enfermedad en estos casos

es la madre, heterocigética, para el gene recesivo de la hemofilia. El curso de
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la herencia en este caso es completamente similar a la transmision de la

ceguera para los colores.

Si los hombres enfermos de hemcofilia alcanzan la madurez sexual y contraen
matrimonio, todas sus hijas seran heterocigoticas para el gene de la hemofilia y
posteriormente transmitiran este gene a la mitad de sus hijos. En los
matrimonios, citados en la literatura, donde una esposa era heterocigoética y el
esposo hemofilico, todas las hijas fueron normales. De esta forma la

hemofilia transmitida través de las mujeres aparecen en la mitad de sus hijos.

Un caso conocido de este tipo de herencia es la genealogia que abarcé a
algunos familiares reales en Europa, descendientes de la reina Victoria de
Inglaterra (ver arbol genealdgico Fig. 3.7) heterocigética para el gene de la
hemofilia y lo “repartié” entre muchos hombres en una serie de familias reales.
Entre los herederos de esta enfermedad congénita debido que la ascendiente
era la reina Victoria, heterocigética para el gene subletal de la hemdfilia,
vemos la principe heredero ruso Alexei, hijo del ultimo zar de Rusia Nokolai Il.
Su madre la ex zarina Alexandra Fiddorovna , recibid el gene de la hemofilia a
través de su abuela la reina Victoria y lo transmitié en la cuarta generacion al
ex heredero del trono zarista. De hemofilia murieron tres infantes espafoles
(Alfonso, Gonzalez y Juan), hijos del rey Alfonso XIII, que recibieron el alelo de

la hemofilia de Victoria Eugenia de Buttenberg y otros.
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Alberto de Saxe — Coburg — Gotha

Victoria
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Hombre sano
Mujer sana

Hombre que padece
de hemofilia

Mujer portadora de la
hemofilia

OMatrimonio
]

I
Victoria Alicia Ludovico Elena Luisa Leopoldo Elena Beatriz Enrique | | Hijos del
v De de O matrimonio
Eduardo de Hess Alfredo Arturo Pirmansens Batteenberg
VI |
T 1 ‘ I
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Fig. 3.8 Herencia del alelo recesivo de la distrofia muscular de Duchenn cuyo alelo esta localizado en el cromosoma X.

A- genalogia en tres generaciones, donde la distrofia muscular se manifiesta s6lo en los hombres (cuadrados rojos); B- genealogia combinada; se muestra el
origen de tres nifios enfermos de la misma madre, pero de dos padres diferentes (segun Stevenson).
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Uno de los genes recesivos ligados al sexo provoca un tipo singular de distrofia
muscular: la distrofia  muscular de Duchenne (distrofia muscular
seudohipertrofica) (ver Fig. 3.8) es una enfermedad ligada al sexo que se
manifiesta en los nifios pequefios. Suele iniciarse en el momento en que el nifio
empieza a andar, y progresa de modo inexorable, de tal forma que, alrededor
de los 10 afos de edad, el nifio se ve obligado a usar silla de ruzedas; es rara
la supervivencia mas alla de los 20 afios. Este trastorno es genético letal, y su
naturaleza impide la transmisiéon por los varones atacados, pero la propagan
las mujeres transmisoras, las cuales, sin embargo, raras veces presentan

manifestaciones de distrofia muscular.

Las mujeres heterocigéticas para el gene de esta enfermedad, son
completamente normales. Entre las mutaciones dominantes ligadas al
cromosoma X puede indicarse el gene que provoca la insuficiencia del fosforo
en la sangre. La presencia de este gen trae como resultado el desarrollo del
raquitismo, resistente a la curaciéon mediante dosis habituales de vitamina D.
En este caso el cuadro de la herencia ligada la sexo se diferencia notablemente
del curso de la transmision por generaciones que fue descrita para las
enfermedades recesivas en el ejemplo de la ceguera para los colores y la
hemofilia. Asi, por ejemplo, en los matrimonios de nueve mujeres enfermas
con hombres sanos, entre los hijos, la mitad de las nifias y la mitad de los
varones heredaron el padecimiento. Aqui en correspondencia con el caracter
de la herencia del gene dominante, en el cromosoma X ocurrié una
segregacion en una proporcion de 1: 1: 1: 1, o sea, entre las nifias hubo un
50% de enfermas y un 50% de sanas y entre los varones, un 50% de

afectados y un 50% de sanos.

Otro ejemplo de gen dominante localizado en el cromosoma X del ser humano,
es el gene que provoca el defecto de los dientes que conlleva al oscurecimiento

del esmalte.

CARACTERES LIMITADOS POR EL SEXO.
Un caracter que soélo aparece en un sexo se dice que se halla limitado por el
sexo es la pubertad precoz, en que los varones heterocigotos desarrollan los

caracteres sexuales secundarios y experimentan el estiron de crecimiento



puberal a los 4 afos aproximadamente de edad. Como quiera que la epifisis
de los huesos largos se funde con el resto de la edad temprana, los nifos
afectados son mucho mas altos que los demas de su edad, pero pronto
interrumpen el crecimiento y acaban siendo individuos bajos. La fig.3.9
muestra una parte de un gran arbol genético de pubertad precoz, en que se

muestra la transmision de vardén a varon.
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Fig. 3.9 Arbol genealdgico de la pubertad precoz autonémica dominante. La alteracion se
expresa so6lo en varones pero puede ser transmitida por las hembras. Se puede descartar el
ligamento al cromosoma X por la transmisién de varén a varén.

La limitacién debida al sexo plantea serios problemas cuando se intenta
diferenciar este estado de la herencia recesiva ligada al sexo la cual supone la
esterilidad de los varones, pues la prueba mas concluyente de la herencia
ligada al sexo, es decir, la ausencia de transmision directa de varén a varén
no puede ser aportada en este caso. Hay una serie de razones bien fundadas
para aprender que la distrofia muscular de Ducehnne se hereda como caracter
recesivo ligado al sexo, pero el caso de la feminizacion testicular no resulta tan
evidente. En este trastorno, los varones afectados son XY y presentan
testiculos, pero con genitales externos femeninos y son educados como
mujeres. Existe también una forma en que los varones afectos pueden tener
genitales externos masculinos, ambiguos o femeninos, pero desarrollan mamas
y otros caracteres secundarios femeninos en la pubertad. Se supone que la
produccion de andrégenos, sino por respuesta deficiente de los tejidos
efectores al androgeno (posible fallo de la enzima que convierte la testosterona

en la forma activa en el seno de las células, la dihidrotestosterona).



TABLA

Ejemplos de fenotipos autosémicos que se expresan desigualmente en

hombres y mujeres.

Fenotipo

Genética

Diferencia sexual

Calvicie.

Hiperplasia suprarrenal
congénita.

Hemocromatosis.

Hipogonadismo masculino.

Enfermedad de Legg- Perthés.

Miopatia  limitada a las

hembras.

Pubertad precoz.

Autondmica dominante en
los varones, ¢recesiva en
hembras?

Autosdmica recesiva.

Dominante autosémica.

Tipos autosdmicos
recesivos.

Tipo autosémico dominante.

Autosdmica dominante.

Autosdmica dominante.

Gran exceso de varones.

Se reconoce mas a menudo

en hembras.
Exceso de varones;
pérdida menstrual de

la
la

sangre acaso proteja a las

hembras.

Limitado a varones.

Exceso de varones.

Limitada a las hembras.

Limitada a los varones.

CARACTERES INFLUIDOS POR EL SEXO.

La tabla anterior resume los cocientes de los sexos en algunas enfermedades

y defectos. Esta tabla revela que muchos genes autosdémicos se expresan de

modo totalmente distinto en los hombres y las mujeres.

EDAD Y APARICION DE LA ENFERMEDAD.

Muchas enfermedades genéticas no existen en el momento del nacimiento y

se manifiestan mas tarde,

caracteristicas y otras,

en el curso de la vida; algunas, en una edad

en edades que varian a lo largo de aquella. Las

enfermedades genéticas no son, por otra parte, necesariamente congénitas ni

tampoco las enfermedades congénitas son todas genéticas.

Definir un

a




enfermedad como genética significa que los genes se hallan implicados de
manera clara en su etiologia, pero afirmar que una enfermedad es congénita

s6lo indica que ya es manifiesta al nacer.

Una enfermedad genética puede aparecer en cualquier edad durante el curso
de la vida. Se han hallado aberraciones cromosdémicas en muchos abortos, lo
que indica que estas anormalidades pueden ejercer un efecto letal durante la
vida del feto. Se originan durante la diferenciacion del embrion numerosos
estados que se manifiestan como defectos congénitos en el recién nacido (por
ejemplo, estrodactilia o defecto en pinza de langosta). Otras enfermedades
genéticas se revelan cuando el nino empieza su vida independiente (por.

ejemplo fenilcetonuria, galactosemia).

Existen todavia otras enfermedades de causa genética que pueden aparecer
en diferentes edades (por ejemplo la distrofia miotdnica, la corea de
Huntington y la diabetes sacarina). En la tabla siguiente se enumeran algunas

enfermedades genéticas y sus edades caracteristicas de aparicion.

El hecho de que una enfermedad hereditaria no exista en el momento del
nacimiento no debe causar sorpresa, pues muchos genes no entran en
actividad hasta un determinado momento, que es especifico en el curso del
desarrollo. En realidad, es bien poco lo que sabe sobre los factores que
gobiernan el desarrollo normal. ;Por qué la pubertad ocurre en un momento
determinado de la vida? ;Qué es lo que origina la menopausia? ¢Por qué las
personas envejecen? Estas preguntas son casi tan enigmaticas como el
problema de por qué el gen de la corea de Huntington no causa efectos
reconocibles durante muchos anos, y luego se desarrolla y da lugar a una

enfermedad progresiva y eventualmente fatal.



TABLA

Edades caracteristicas de aparicion de algunas enfermedades genéticas.

Edad tipica de apariciéon Estado

Letal durante la vida prenatal. Ciertas aberraciones de los cromosomas.
Ciertos defectos muy manifiestos.

Presente en el momento del nacimiento. Defectos congénitos.

Aberraciones de los cromosomas.

Ciertas formas de sindrome adrenogenital
Ciertas formas de sordera

Poco tiempo después del nacimiento.
Fenilcetonuria.
Galactosemia.
Fibrosis quistica.

Durante el primer ano de la vida.
Enfermedad de Tay — Sachs.
Distrofia muscular de Duchenne.

Cerca de la pubertad.
Distrofia muscular rizomélica (lim-girdle).

Primeros afios de la adulta.
Porfiria aguda intermitente.
Glaucoma juvenil hereditario.

Edad variable de aparicién.
Diabetes sacarina (0 -80 afos)

Distrofia muscular facioscapulohumeral (2 -
45 afios).

Corea de Huntington (15 — 65 afos).

Distrofia miotonica (desde el nacimiento hasta
la vejez)
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VARIACION

La variacion es un fendmeno universal. Todos los organismos presentan
caracteres con variacién. Su definicidon mas simple es la que afirma que la
variacion es un fendmeno por el cual no existen dos organismos

exactamente iguales para ninguno de sus caracteres.

Se comprende que solo al existir variaciones para la coloracion, el peso y
todos los demas caracteres, es que los organismos pueden cambiar,
transformarse, dejar de ser una especie para convertirse en otra distinta. Por
consiguiente, la variacién es una condicion indispensable para que ocurra el
proceso de la evolucién; representa la "materia prima" que es modelada por

fuerzas evolutivas, todo lo cual conduce a un cambio.

CARACTERES AFECTADOS POR LA VARIACION

Un primer aspecto en el estudio de la variacién, a nivel de organismo, se
refiere al tipo de caracter que sufre variacion. Desde este punto de vista la

variacion puede ser morfoldgica fisiolégica o etoldgica.

La variacion morfologica, como su nombre lo indica, afecta la morfologia del
organismo de este tipo las mas usuales son las de forma, tamafio, color y de
presencia-ausencia (fig. 4.1). En el estudio de la variacién, son las mas
utilizadas, tanto al nivel macroscépico como microscépico por su facilidad de

medicion.

La variacion fisiologica se refiere a los procesos fisiolégicos que tienen lugar
en los organismos. Son menos faciles de medir, y por consiguiente, no

abundan en los estudios de la variacion.



A menudo se suelen’separar las variaciones ecolégicas de las fisioldgicas.
Dichas variaciones se refieren a peculiaridades del organismo que tienen

que ver con su habitat y funcidén ecologica (nicho) en los ecosistemas.

La variacion etolbgica afecta los caracteres relacionados con la conducta del
organismo, la cual depende, a su vez, de las variaciones morfologicas y

fisiologicas, por cuya razén son las mas complejas.

MEDIDA DE LA VARIACION

El segundo aspecto importante en cuanto a la variacion es la forma de su
medicion. Considerando esto se pueden distinguir las variaciones
discontinuas de las continuas que dan nombre a los caracteres discontinuos

y continuos.

La variacion discontinua o cualitativa es aquella que se puede medir en
términos de cualidad o de un nombre y que forma clases discretas
perfectamente separables, por eso a los caracteres con esta variacion se
les denomina discontinuos o cualitativos, entre ellos tenemos, coloraciones

en diversos organismos y presencia o ausencia de estructuras.

La variacion discontinua, desde el punto de vista genético, tiene las

caracteristicas siguientes:

1. Es muy poco influenciada por el ambiente.
2. Por lo general es producida por muy pocos genes con gran efecto
fenotipico.

3. Es altamente heredable.

Las dos primeras caracteristicas explican la discontinuidad tan marcada que
hay entre las deferentes clases. La tercera caracteristica también se debe a

las anteriores, ya que un caracter controlado por muy pocos genes y poco



influido por el ambiente, se trasmite con una alta probabilidad sin variacion a

la descendencia.

Fig.4.1 Variaciones morfologicas hereditarias en el hombre. A, polidactilia. B. pupila
oblonga, C, I6bulo de la oreja libre o adherido.

Los caracteres cualitativos necesitan un analisis estadistico determinado y
siguen generalmente la curva de distribucién probabilistica binominal o la
multinominal. Generalmente, las pruebas estadisticas que se utilizan para

este tipo de variacién son la X? (chi cuadrado) y otras no paramétricas.

La variacion continua o cuantitativa es aquella que puede ser representada
por un numero. Atendiendo a esta definicion, todas las variaciones pueden
ser cuantitativas, aun las cualitativas, ya que estas también se pueden

cuantificar (por ejemplo, color por cantidad de pigmento).

Esta variacion se denomina continua porque, aunque se pueden construir
clases con distintas medidas, las mismas siempre se pueden tomar con
mayor precisién y el numero de ciases aumenta indefinidamente de forma

continua. Por tanto los caracteres que presentan este tipo de variacion



siguen una distribucion de probabilidades continuas. Los ejemplos clasicos

son los pesos y las medidas lineales de estructuras anatémicas (fig. 4.2).
Las caracteristicas genéticas de esta variacion son las siguientes:

1. Esta grandemente influenciada por el ambiente.
2. Es producida por muchos genes (poligenes) de pequefio efecto

aditivo, sustractivo o multiplicativo sobre el fenotipo.

En la mayoria de los casos, la variaciéon continua sigue una distribucién
probabilistica normal o curva de Gauss. Para el analisis de este tipo de
variacion se utilizan las llamadas pruebas estadisticas paramétricas, ya que
se basan en el calculo de determinados parametros que caracterizan esta
variacion. Los mencionados parametros son basicamente el valor promedio

o media aritmética (X) y la varianza (S?) del caracter cuantitativo medido.

Existen también caracteres con cualidades de los dos anteriores aunque son
discontinuos se representan con un numero. En cuanto a su a su herencia,
se comportan como los caracteres cuantitativos, ya que son grandemente

influidos por el ambiente y producidos por poligenes. Por el hecho de
parecerse mas a los caracteres cuantitativos que a los cualitativos, se deno-
mina caracteres con variacion cuasicontinua. El numero de huevos que
pone un organismo, o el numero de estambres de una especie de planta,

son ejemplos de este tino de caracter.

El numero de huevos puestos por un ave esta determinado, a su vez, por la
cantidad de una determinada sustancia. En las aves seria la cantidad de
hormonas reguladoras de la ovulacion. De esta forma, la distribucién de
valores discontinuos se controla por una distribuciéon continua de fa

sustancia que produce estos valores.
ORIGEN DE LA VARIACION
Para poder entender las causas de la variaciéon en las poblaciones es

necesario conocer el mecanismo de aparicion y control de los caracteres

que varian a nivel de organismo, ya que el conjunto de las variaciones



individuales, es lo que conformara las caracteristicas de la variacion a nivel

poblacional.

Cantidades

Fig. 4.2 Variacion cuantitativa do la longitud de la corola en el tabaco (Nicotiana
tabacum).

Todas las caracteristicas morfoldgicas, fisiolégicas y etolégicas de un
individuo constituyen su fenotipo, el cual es el resultado de la interaccién
de sus genes con los factores ambientales donde se desarrolld y se

desarrolla dicho individuo.

El conjunto de todas las caracteristicas hereditarias de un organismo,
manifestadas o no en el fenotipo, y dadas por los genes cromosdmicos y
extracromosomicos recibidos de los progenitores, se denomina genotipo.
Un gen es una unidad funcional y se corresponde con una seccion de la

cadena de la molécula de DNA.

El genotipo de un organismo cualquiera representa una jerarquia de
unidades funcionales que va desde la unidad elemental de mutacion, el
triplete de bases o codon, pasa por los seudoalelos o subgenes, el gen (la
unidad funcional), la familia de genes, los sistemas de genes en series
(genes acoplados a lo largo de una reaccion bioquimica), el cromosoma y
el genoma (conjunto cromosomico), hasta llegar al genotipo (todos los

genes del genoma y extracromosémicos).

El genotipo de un individuo, en su conjunto, no cambia a lo largo de toda

su vida (determinados genes pueden sufrir cambios estructurales o



mutaciones), mientras que el fenotipo esta continuamente cambiando

durante toda la vida del individuo desde su nacimiento hasta su muerte.

Entre los genes en un extremo y el fenotipo en el otro, existe todo un
conjunto de reacciones bioquimicas (sistema epigenético) en exceso
complicado, sobre todo en las especies mas altamente organizadas. Esto
provoca que el genotipo no controle de manera directa al fenotipo, sino que
ello quede mediado por los agentes ambientales que pueden influir en las
reacciones bioquimicas antes mencionadas y que son producto de las

interacciones gen-gen y gen-ambiente.

Un mismo genotipo puede producir diferentes fenotipos en diferentes
condiciones ambientales a, por el contrario, producir siempre un fenotipo
muy semejante bajo cualquier condicion ambiental. La norma de reaccion
de un genotipo es el conjunto de todos los fenotipos posibles, que un
genotipo dado puede producir, bajo todas las condiciones ambientales,

favorables o desfavorables, naturales o artificiales.

La variedad de flores rojas de la primavera del jardin (Primula sinensis),
por ejemplo, posee el genotipo aa, que da dicho color a las flores, pero
sOlo bajo una temperatura menor de 28 °C. Este mismo genotipo bajo,
temperaturas de 28 a 32 °C, produce un nuevo fenotipo con flores blancas__
Por el contrario, la variedad de flores blancas de la misma especie,

siempre produce este fenotipo bajo cualquier temperatura.

Es evidente que no es factible conocer la norma de reaccién completa de
ningun genotipo, ya que resulta muy dificil experimentar con todos los tipos
de ambientes existentes. No obstante, es importante obtener una
informacion, lo mas completa posible respecto o la norma de reaccién del

genotipo de la especie con la que se trabaje.

Durante el desarrollo y en su vida adulta, el individuo esta continuamente
sometido a la accion perturbadora de los agentes ambientales, de tal forma
que el genotipo debe neutralizar alguna manera dichos factores, lo cual le
posibilitara desarrollarse de manera normal. Tales mecanismos

estabilizantes de los genotipos, de naturaleza esencialmente fisioldgica, se



denominan mecanismos homeostaticos. Estos mecanismos mantienen
estables determinados procesos funcionales esenciales, a costa de la
alteracion de otros que hacen las veces de dispositivos de regulaciéon. El
ejemplo mas sencillo lo tenemos en el caracter temperatura corporal en los
animales endotermos o de sangre caliente; al mantener constante este
caracter se alteran otros procesos fisiolégicos relacionados, como la

sudoracion, el metabolismo hidrico, etcétera.

Entre genes y caracteres fenotipicos existen complejas relaciones motivadas
por los conocidos fendmenos genéticos de pleiotropia y poligénia. En el
primer caso, un gen afecta varios caracteres y en el segundo, varios genes
afectan un mismo caracter. Si tenemos en cuenta estos hechos y el de que
los genes controlan los caracteres a través de diversas reacciones bio-
quimicas, llegamos a la conclusién de que el fenotipo del individuo se debe
al desarrollo de una gran serie de reacciones bioquimicas interrelacionadas

y controladas por los genes (fig. 4.3).

Fig. 4.3 Esquema que muestra la relacion entre los genes considerados como
segmentos de la molécula de DNA (A), el producto de dichos genes (B) y las
caracteristicas del fenotipo (C). Un gen puede controlar varios caracteres y un
caracter puede estar controlado por varios genes.



Ademas, los genes no solo interactuan con los factores ambientales, sino
que ellos también lo hacen unos con otros, de tal forma que todo caracter
fenotipico esta dado por un complejo de genes, en el cual el efecto de un
gen es modificado por los efectos de otros genes. La relacién simple, un
gen: un caracter, de la genética de principios de siglo, ha sido reemplazada

por la mas elaborada, un complejo génico: un complejo de caracteres.

En Drosophila, especificamente, existe el gen recesivo que determina el
fenotipo sin ojos. Los cruces de moscas sin ojos deben producir toda la
descendencia sin ojos, lo cual en efecto ocurre en las primeras
generaciones. Pero en generaciones mas avanzadas comienzan a aparecer
entre los descendientes algunas moscas con ojos y, finalmente, gran parte
de las moscas tienen 0jos. La unica explicacion posible a este hecho es que
durante el cruzamiento de las moscas, los complejos génicos se mezclan y
surgen nuevos tipos, muchos de ellos formados por los genes que
determinan el caracter sin ojos y por otros genes modificados que interac-
tuan con los primeros para neutralizar su efecto y permitir el desarrollo del

ojo.

Como los individuos con este complejo génico son los que sobreviven, se
perpetuan y con el tiempo casi todas las moscas lo poseeran y, por

consiguiente, desarrollaran ojos.

Los experimentos de laboratorio han demostrado que los complejos génicos
estan coadaptados, propiedad que adquirieron durante el desarrollo
evolutivo de la especie. Se entiende por coadaptacion el hecho de que los
genes que integran el complejo génico funcionan armoniosamente y de

manera integrada.

La existencia de genes estructurales que sintetizan las proteinas del
organismo y de genes reguladores que controlan el funcionamiento de los

primeros, pone de manifiesto la necesidad de tal coadaptacion.

Pero no solo la expresion fenotipica de un gen, sino también su grado de
dominancia y sus efectos pleiotrépicos pueden ser fuertemente modificados

por los otros genes que integran el complejo génico. Los casos mejor



estudiados se dan en animales domésticos y plantas cultivadas, donde un
mismo caracter es dominante en una variedad o raza, y recesivo en otra que
posee un complejo génico diferente a la primera; ademas, estan los
llamados caracteres influidos por el sexo, en los cuales el caracter es
dominante en el complejo génico del macho y recesivo en el de la hembra,

como los casos de la calvicie en el hombre y la barba en la cabra.

La accion integrada de los complejos génicos se pone de manifiesto cuando
ocurren mutaciones en genes relacionados con procesos complejos, por
ejemplo, con la formacion de cartilagos en animales superiores, fines las
alteraciones en este proceso implican carnbio5 en la estructura de los
huesos, los movimientos musculares, la respiracion y muchos otros proce-
sos. Algunos de estos cambios resultan beneficiosos y otros perjudiciales. Y
si tal mutacion es incorporada por evolucion al complejo génico de la
especie, se combinara con otras mutaciones (preexistentes o nuevas) que:
contrarresten o supriman los efectos perjudiciales y dejen inalterados o

refuercen los efectos beneficiosos.

Estructuras tales como cloroplastos y flagelos son controladas en su
desarrollo y organizacion por complejas secuencias de genes. El desarrollo
de los cloroplastos, por ejemplo, esta controlado por unos 300 genes
integrados en un complejo coordinado, de forma que cada secuencia en los
procesos controlados por dichos genes, se hace de forma ordenada e inte-

grada.

De todo lo anteriormente planteado, vemos que el fenotipo de un individuo
es algo realmente complejo, y que los caracteres que lo forman también lo
son. Un caracter como la forma de la flor de una planta, puede formar parte
integral junto con otros caracteres tales como tamafio y numero de
estambres de la flor, de una unidad regida por un complejo de genes
especifico. Asi, lo que realmente tendra significado evolutivo para la especie
sera el complejo de caracteres forma-tamafno-numero de estambres de Ila

flor y no cada uno de ellos por separado.

Como el fenotipo individual es el producto del genotipo individual y del

ambiente donde este se desarrollo, de la misma forma, las caracteristicas



fenotipicas de la poblacién (expresadas como frecuencias o valores
promedios de determinados caracteres) también estaran dadas por el acervo
de genes, genofondo o patrimonio génico de la poblacion v por el ambiente

donde se desarrolla dicha poblacion.

El acervo de genes de una poblacién se refiere a toda la informacion
hereditaria manifiesta u oculta, dada por el conjunto de genes de dicha
poblacién. Es decir, el acervo de genes es la suma de todos los genotipos
individuales que componen la poblaciéon y, por consiguiente, contiene mas

informacién genética que cada uno de ellos por separado.

De la misma forma que un individuo posee muchos caracteres hereditarios
no expresados en el fenotipo (producto de la recesividad, hipostasia o baja
penetracion del gen), igualmente la poblacion posee un conjunto de
caracteres hereditarios (la suma de los individuales) que tampoco estan

expresados en el fenotipo de la poblacién.

Por ejemplo, muchas poblaciones humanas en las que todos sus individuos
son normales, portan en su genofondos, sin embargo, los caracteres
hereditarios siguientes: albinismo (no se expresa por ser recesivo), 0jos

azules (hipostatico) y polidactilia (penetracién incompleta).

Esta reserva genética posee una enorme importancia evolutiva para la

especie, como veremos mas adelante.

La norma de reaccién de un genotipo, sus propiedades homeostaticas, su
complejidad y coadaptacion, también se reflejan a nivel poblacional. Podemos
referirnos entonces a la norma de reaccion de una determinada poblacion
(entendiéndose bien claro que esta se refiere a la; suma de las normas de
reaccion de los genotipos particulares), a la homeostasis de la poblacién y a

la complejidad y coadaptacion del acervo de genes de la poblacion.

En resumen, si el fenotipo individual tiene su contrapartida en los caracteres
fenotipicos de la poblacion y estos son los que presentan la variacion de
interés al evolucionista, dichas variaciones fenotipicas deben estar

condicionadas por las variaciones genéticas que se dan entre los diferentes



genotipos del acervo de genes, y por los efectos ambientales a los que estan
sometidos todos los genotipos de la poblacion. Variaciones cualesquiera,
tales como las encontradas para color de los ojos, las flores o el pelaje; la
estatura; el peso; la actividad enzimatica; etc., siempre seran de, naturaleza

dual, pues tendran un componente genético y uno ambiental.

Una variacion ambiental es aquella que se produce a nivel del fenotipo por
alteraciones en el producto de los genes, como respuesta directa a los
cambios ambientales. Es facil apreciar que la variacion ambiental no se
hereda, lo que se hereda son los genes y no su producto, y corno es este el
que resulta alterado por el cambio ambiental no se trasmite la variacion a los

descendientes.

En la variacion genética se produce una alteracion en el genotipo, la cual no
siempre se expresa directamente en el fenotipo, pero si se transmite y se
puede expresar wn los descendientes. Esta alteracion directa en el genotipo

es lo que conocemos como mutacion.

El genotipo que ha sufrido mutaciéon origina un nuevo fenotipo en los
descendientes, pero ello tiene lugar con independencia de que el ambiente
permanezca o no inalterable. La variacion genética si se hereda porque,

obviamente, es una alteracién del genotipo.

Resumiendo, existe una variacion ambiental producida por la modificacion del
producto de los genes y una variacién genética producida por la mutacion de

los genes.

Del analisis anterior se deduce que las variaciones ambientales, también
llamadas fenotipicas, dependen de los cambios del ambiente, mientras que la
manifestacion de las variaciones genéticas dependen de los cambios en la
constitucién genética o genotipo del organismo. Pero esto no significa que !as
variaciones ambientales sean independientes del genotipo, ni que este lo sea
del ambiente. Cada fenotipo que varia es el producto de la interaccién
permanente entre el genotipo y el ambiente, por lo que ni los genes ni el

ambiente por si solos pueden producir ningun fenotipo.



De ahi que las variaciones ambientales estan delimitadas en cuanto a sus
posibilidades de realizacién por el genotipo, pero el resultado final de la
accion de cualquier genotipo, esta condicionado también por la influencia de

los factores ambientales donde este se desarrolld,

VARIACION AMBIENTAL

Si la variacion ambiental no es mas que la produccion de diferentes fenotipos
con el mismo genotipo en diferentes ambientes, ello constituye la norma de

reaccion del genotipo en cuestion.

Asi, la variacion ambiental es el producto de la norma de reaccién del
genotipo. Un genotipo con una norma de reaccion amplia y un desarrollo poco
canalizado, posee una amplia variacion ambienta! y las condiciones contrarias

le ocasionan poca variacion de origen ambiental.

Existen dos ejemplos clasicos de variacion ambiental: uno de ellos se refiere
a la planta acuatica sagittaria sagitifolia; si de ella se toman dos pedazos y se
siembra uno completamente sumergido y el otro fuera del agua, el genotipo
de sagittaria, ante estos ambientes diferentes da lugar a diferentes fenotipos,
pues varian la forma y la estructura de la hoja y del sistema radicular. Las
plantas sumergidas desarrollan hojas filamentosas y escaso sistema
radicular, y las que se hallan en tierra desarrollan hojas lanceoladas y un gran
sistema radicular (fig. 4.4).

El otro ejemplo lo constituye el numero de glébulos rojos en sangre en
nuestra propia especie. En las zonas bajas poseemos un determinado
fenotipo de numero de glébulos rojos, pero cuando subimos a las alturas
(nuestro genotipo no cambia por ello), el fenotipo cambia pues aumenta el
numero de glébulos rojos. Esto se evidencia a continuacion mediante varios
ejemplos en los que se considera el numero de eritrocitos por milimetro

cubico de sangre, en hombres que viven a distintas alturas sobre el nivel del

mar:
Altura (m) Eritrocitos (millones)
0 4,2

1300 5,2



2400 6,0

3100 6,6
3700 6,8
4100 7,5
4800 7,8
5600 8,3
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Fig. 4.4 Variacion ambiental en la morfologia de las hojas de sagittaria sagitifolia,
cuando crece en tierra (A) y cuando crece completamente sumergida (B).

Las causas de la variacion ambiental, es decir, los agentes capaces de
producir modificaciones en el producto del gen, son muy variables, entre ellos
se encuentran el clima, el suelo, los alimentos y la densidad como factores

externos y la edad y el sexo como factores internos (fig. 4.5).

Las variaciones ambientales pueden afectar la morfologia, la fisiologia y la
conducta de los individuos, aunque lo mas usual es que se afecte un
conjunto de caracteres que involucre a algunos de estos tipos. Todos los
ejemplos conocidos de variaciones ambientales afectan, basicamente, la
morfologia del individuo. Variaciones ambientales de naturaleza fisioldgica,
son el ya mencionado cambio numérico de los globulos rojos con la altitud,
asi como cambios en la actividad enzimatica que se dan bajo ciertas
condiciones ambientales. Las variaciones ambientales de la conducta se
refieren especialmente a los cambios de patrones conductuales, bajo

diferentes condiciones de crianza.



Fig. 4.5 Forma
melanica de la jicotea
de Cuba (Pseudemys

decussata). La
melanizacién solo se
produce en los
machos cuando
envejecen; estos
machos llamados
jaricos fueron
considerados por

algunos sistematicos
del siglo pasado
como una especie
distinta.

Los cambios fenotipicos motivados por la norma de reaccion y que producen
la variacién ambiental o fenotipica, son en la mayoria de los casos
adaptativos. Ellos ayudan al organismo a llevar a cabo un mejor ajuste al
ambiente particular en donde vive. Dos ejemplos familiares de variacion
ambiental en la especie humana, de evidente valor adaptativo, son el
desarrollo de los musculos en personas que realizan trabajos pesados y el
bronceado de la piel que se adquiere durante prolongadas exposiciones a
los rayos del Sol. La primera variacion capacita al individuo a realizar mejor
los movimientos en su trabajo diario; la segunda, lo protege de los efectos

nocivos de la radiacion ultravioleta solar.

La naturaleza adaptativa y los procesos fisiolégicos que controlan la
variacion estan intimamente relacionados. Como el genotipo responde con
un fenotipo adecuado al ambiente especifico en que se desarrolla y varia
con el ambiente hasta lograr una nueva adecuacion, no cabe duda que la

variacion ambiental es adaptativa.

A su vez, un analisis profundo de la variacién ambiental, revela que al ocurrir
esta, otros procesos esenciales al organismo no se alteran y pueden asi

seguir sobreviviendo en las nuevas condiciones.



Ya se conoce que mecanismos de tal naturaleza, denominados mecanismos
homeostaticos, son controlados por el genotipo, y son ellos precisamente los
que controlan la variacion ambiental. Por ejemplo, las hojas delgadas y
filamentosas que se desarrollan en Sagittaria bajo el agua, carecen de
cuticula y absorben nutrientes directamente de dicho medio; la absorcion de
oxigeno también se facilita por esta estructura. Todos estos cambios
posibilitan que la fotosintesis se mantenga a un nivel constante, la cual es

un proceso esencial de la planta.

La naturaleza adaptativa de las variaciones ambientales indica que su
funcion principal es precisamente esa, la de adaptar al organismo a las
condiciones ambientales inmediatas y cambiantes con las que se enfrenta
durante el desarrollo. Pero las variaciones ambientales no se heredan como
tales, lo que se hereda es la norma de reaccion. Por consiguiente,
directamente, la variacion ambiental como tal no tiene importancia en la
evolucion de los organismos, ya que, por ejemplo, una variacion ambiental
en el color, que capacite a un determinado organismo para sobrevivir y
reproducirse en un ambiente humedo, al no trasmitirse 11 los descendientes,
se perdera cuando desaparezcan las condiciones de humedad del ambiente.
Sin embargo, indirectamente, la norma de reaccion del genotipo si puede
afectar la historia evolutiva de la especie, puesto que determina los limites

entre los que se movera la variacion ambiental.

VARIACION GENETICA

Las variaciones genéticas son producidas por las alteraciones en la
estructura de los genes y, por consiguiente, si son heredables. Dichas
variaciones, al igual que las ambientales, pueden afectar la morfologia, la
fisiologia y la conducta del organismo y, ademas ser de naturaleza
cualitativa y cuantitativa. En la mosca Drosophila, por ejemplo, se ha
detectado una enorme cantidad de variaciones genéticas de todos estos
tipos (fig. 4.6).



; Fig. 4.6
Variaciones do
origen genético
que afectan la
morfologia de
> las alas de la
' A mosca del
vinagre
(Drosophila
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Estrictamente hablando, ni la variacion genética se hereda ni !a variacion
ambiental se adquiere; lo que se hereda siempre es la capacidad para que
jos caracteres genéticos se desarrollen de una forma determinada, bajo
ciertas condiciones ambientales. Cuando la variacion consiste en diferencias
entre las capacidades, se tiene la variacion genética; pero cuando estas se
producen dentro de una misma capacidad, esta presente la variaciéon

ambiental.

Las moscas Drosophila, por ejemplo, heredan la potencialidad de desarrollar
alas normales rectas, la que puede variar a alas curvas cuando ciertos
individuos heredan la potencialidad, cambiada por mutacion, de producir ese
tipo anormal de alas; o sea, existen diferencias entre potencialidades, y la
variacion en la forma de las alas es efectivamente genética. Pero la
potencialidad alas curvas, no siempre se expresa por igual en el fenotipo, ya
que a una temperatura dada las alas pueden ser muy curvas, y a otra
temperatura, solo curvas en las puntas; en este ejemplo la variacion se da

dentro de la potencialidad y es en electo una variacion ambiental.

En muchos organismos se da también la siguiente situacion: en
determinadas especies, un caracter fenotipico es fijo, independiente de las
condiciones ambientales en que vive la especie; sin embargo, en otras
especies afines, dicho caracter es sélo uno de los varios que expresa la

norma de reaccion de ellas.



Por ejemplo, Rununculus omiophyllus, tanto en el agua como en el aire,
produce siempre hojas anchas trilobuladas, mientras que una especie afin,
R. aquatilis, presenta este tipo de hojas en el ambiente aéreo, pero cuando
esta sumergida las hojas son filiformes. En esta ultima especie ambos tipos
de rojas son parle de la norma de reaccion del genotipo y tal parece que la
potencialidad hojas anchas ha sido “fijada” en el genotipo de R. omiophillus.

Tales situaciones nos hacen pensar en la teoria de la herencia de los
caracteres adquiridos, hace tiempo refutada por la experimentacion
cientifica. Realmente se ha demostrado que casos como el citado, en el que
un fenotipo de la norma de reaccién se ha incorporado como un caracter
hereditario al genotipo de la especie, pueden darse en la naturaleza; pero el
mecanismo que lleva a cabo esto, no se explica por la herencia de

caracteres adquiridos. Este proceso se denomina asimilacion genética.

De todo lo antes planteado se deduce que no es tarea facil distinguir la
variacion ambiental de la genética unicamente por la observacién Una
poblacién del molusco gasterépodo cobo (Strombus gigas), por ejemplo,
presenta muchas variaciones morfolégicas en cuanto a tamano,
esculturacion y grosor de la concha. La simple observacién de estas
variaciones fenotipicas no aclara si se deben a diferencias entre genotipos,
o a diferencias por da norma de reaccién de cada genotipo, lo que se puede

determinar solamente mediante la experimentacion.

Si la variacién aparece unicamente cuando las condiciones ambientales
cambian, pero desaparece al volver las condiciones iniciales, la variaciéon es
ambiental. En cambio, si la variacién se mantiene, independiente de los
cambios ambientales, en todas las generaciones de descendientes,

entonces la variacion es genética.

POLIMORFISMO

Al hacer el estudio de varias poblaciones de una especie midiendo
caracteres cualitativos y cuantitativos, de tipo morfoldgico, fisiolégico o

etologico y de naturaleza genética o ambiental, se puede encontrar la



situaciéon siguiente: dentro de las poblaciones, los valores individuales de
cada caracter medido presentan variaciéon y, por tanto, ocurre en ellos una
intrapoblacional, tal y como seria el caso, por ejemplo, de los caracteres
grupo sanguineo Rh y estatura, en una poblacién humana. Para el primer
caracter, de tipo cuantitativo, unos individuos son Rh positivos y otros Rh
negativos; mientras que para el segundo, de tipo cuantitativo, determinados
individuos miden 1,60; otros 1,62; otros 1,52 y algunos 1,50 m. Esta
poblacion queda caracterizada por las frecuencias de cada variante en el
caso de los caracteres, cualitativos, o por el valor promedio o media
aritmética en el caso de los caracteres cuantitativos, para nuestro ejemplo
particular, la poblacion posee 80 % de individuos Rh positivos, 20% de
individuos Rh negativos y una estatura promedio de 1,70 m.

Al analizar las diferencias entre poblaciones, para estas frecuencias y

valores promedio, se nota que también entre ellas existe variacion.

La poblacién del ejemplo posee un 20 % de individuos Rh negativos, pero
otras dos poblaciones en cuanto a esta frecuencia, pues presentan valores
de 8 y 35 % respectivamente. Igual situacion se da para el valor promedio
de la estatura; las otras dos poblaciones presentan valores de 1,55 m y 1,68

m, respectivamente.

Esta variacion, por tanto, es una variacion interpoblacional y se suele
denominar con mas frecuencia variacion geografica, pues se asume que las
diferencias en frecuencias y valores promedio son provocadas por el hecho
de que las poblaciones viven en distintas areas geograficas, o, en otras

palabras, ocupan ambientes distintos que al interactuar con el acervo de

genes de las poblaciones producen fenotipos también distintos.

La variacion de naturaleza cualitativa dentro de las poblaciones, se presenta
de dos formas variantes raras y polimorfismo, atendiendo al valor de su

frecuencia.

Ciertas variantes, la mayoria de ellas de origen genético y con efectos
deletéreos en el organismo, ocurren en una frecuencia muy baja, menos del
1%.



Tal es el caso, por ejemplo, del albinismo en muchas poblaciones de
plantas y animales; del enanismo acondroplasico en poblaciones de aves y
mamiferos y de la hemofilia en poblaciones de mamiferos y humanos. Estas
variantes, si son hereditarias, se designan como mutantes raros y si por sus
efectos son deletéreos sobre el organismo, se eliminan automaticamente de
la poblacién; pero como la mayoria son de origen genético, vuelve a surgir
de nuevo por mutacion. Como este ultimo evento tiene una baja frecuencia
de ocurrencia, se comprende el porqué dichas mutaciones raras, también

poseen una baja frecuencia de ocurrencia.

De forma general, los mutantes raros no tienen importancia para el
desarrollo evolutivo de de la especie pues ellos representan una carga
genética en la poblacion, por el hecho de que los genes siempre mutan vy
asi pueden suplir la poblacion con la variacién necesaria para hacer frente a
los cambios ambientales; pero, necesariamente, toda mutacion no es

ventajosa para el organismo.

Otro tipo de variacidon cualitativa ocurre cuando cada una de las variantes
del caracter esta en una frecuencia mayor del 1%. Si dichas variantes
constituyen diferentes fenotipos de la norma de reaccion de un genotipo,
esto constituye un polifenismo y cada una de las variantes se designa con el
nombre de feno; pero si dichas variantes estan controladas por las formas

alternativas de un gen, es decir, por diferentes alelos, el fenbmeno se llama
entonces polimorfismo genético y cada una de las variantes se denomina

morfo.

Debe destacarse, sin embargo, la tendencia a llamar polimorfismo a
cualquier tipo de variacion cualitativa con alta frecuencia, independiente de
que esta surja como una consecuencia de la norma de reaccidn o por

diferentes alelos.

Algunos ejemplos de polifenismo se dieron cuando se discutio la variacion
ambiental y todo lo planteado para la misma es valido también para el
polifenismo, ya que este no es mas que la variacion ambiental cuando los

diferentes fenotipos ocurren con alta frecuencia.



El polimorfismo genético ha sido un fendmeno muy estudiado en
poblaciones naturales pues brinda la oportunidad de analizar fendmenos
evolutivos tales como: cantidad de variabilidad genética, frecuencia de
mutaciones, cambios de frecuencia de las variantes por accion de las
fuerzas evolutivas, etc., en caracteres relativamente simples, faciles de
medir y de bases genéticas conocidas con poca influencia del ambiente en

su expresion fenotipica.

Un polimorfismo genético puede definirse de forma mas exacta, como la
ocurrencia de una poblacion de variantes discontinuas de origen genético,
con una frecuencia tal, que esta no puede ser explicada por la accion

exclusiva de la mutacion.

Como alta frecuencia de las variantes discontinuas o morfos, se toman los
valores iguales o mayores que el 1 %, ya que estos son los que, de forma
general, no pueden ser atribuidos a la accion exclusiva de la mutacioén, por

ser esta un evento sumamente raro.

El polimorfismo genético se mantiene en las poblaciones por diversas
fuerzas evolutivas. A su vez, este se mantiene por dichas fuerzas porque
confiere una ventaja adaptativa a la poblacion que lo posee.

En contraposicién a una poblacion polimérfica, donde existen varios morfos
de un determinado caracter, pueden existir también poblaciones
monomorficas, donde solo existe uno de los morfos de caracter en cuestion y

cuya frecuencia es del 100 %.

La ventaja adaptativa del polimorfismo genético se evidencia precisamente
cuando se analiza qué sucede ante un cambio ambiental en una poblacion
polimoérfica y en una monomérfica para determinados caracteres. Por ejemplo,
la mariquita de Europa, Adalio bipunctata fig. 4.7); es una especie

polimoérfica para el color; presenta dos formas basicas, negra y roja.

Durante el verano los individuos negros aumentan de frecuencia y cuando

llega el otofio, son mas abundantes que los rojos. Pero en el invierno las



formas negras sufren una alta mortalidad, de tal manera que cuando llega la

primavera, su numero es mucho menor que la forma roja.

Asi, las condiciones del verano favorecen al morfo negro y las del invierno
al rojo. Es obvio que la existencia de ambos morfos favorece la
supervivencia de la especie durante todo el afo y que si esta fuera

monomorfica para uno cualquiera de los dos colores, no podria sobrevivir.

Las frecuencias de los diferentes morfos pueden mantenerse mas o menos
constantes dentro de los l6gicos errores de muestreo, o pueden cambiar
con el curso de las generaciones, aumentando determinados morfos y
disminuyendo otros. En el primer caso se tiene un polimorfismo
balanceado, ya que se supone que deben existir determinadas fuerzas
evolutivas, cuyos efectos, al actuar sobre los diferentes morfos, se
compensen unos a otros. En el segundo caso existe un polimorfismo
transitorio, que perdurara hasta que las fuerzas evolutivas se compensen,
o un solo morfo sustituya a todos los demas, lo que trae como

consecuencia que la poblacién se haga monomérfica.

El estudio de todo polimorfismo genético, implica tres aspectos
fundamentales:

1. Caracterizacion.

2. Causas de su mantenimiento.

3. Valor adaptativo.



Porcentaje del morfo negro-

Fig. 4.7 Polimorfismo genético de la mariquita de Europa (Adalia bipunctata). En esta
especie existen dos morfos, el negro y el rojo. La figura muestra los porcentajes del morfo
negro que existieron en cada uno de los cinco afios de estudio cuando las mariquitas se
preparaban para invernar; en primavera (barras negras), en otofio (barras blancas), los
promedios del morfo negro en el otofio (O) y en la primavera (P). Durante el verano el
morfo negro aumenta su frecuencia y es muy abundante en el otofo; pero en el invierno,
por la elevada mortalidad que acompafa a la hibernacion, la frecuencia de los negros
disminuye, de tal manera que cuando llega la primavera su nimero es mucho menor que

el morfo rojo.
La caracterizacion del polimorfismo genético conduce, a nivel fenotipico, a
la descripciéon de los diferentes morfos, la determinacion de sus
frecuencias fenotipicas (porcentaje de cada morfo) y el analisis de su
variacion espacial (entre poblaciones, habitats, etc.), temporal (entre
estaciones, afios, etc.) e individual (edad, sexo, etc.). A nivel genotipico, la
caracterizacion del polimorfismo genético se hace sobre la base de su
determinacién hereditaria, llevando a cabo cruces controlados, bajo
condiciones de laboratorio y seminaturales o asumiendo la existencia de
determinados alelos, que se deducen de Ilos patrones fenotipicos
observados. Estos estudios han revelado cinco causas genéticas basicas
de los polimorfismos:

1. Un par de alelos.

2. Una serie alélica.

3. Un grupo de genes estrechamente ligados, formando un supergen.

4. Ploidias o alteraciones numéricas de los cromosomas.

5. Aberraciones o alteraciones estructurales de los cromosomas.



VARIACION GEOGRAFICA
La variacion geografica se refiere a las diferencias en frecuencias y valores
promedio de determinados caracteres, entre las poblaciones de una misma

especie segregadas en el espacio.

La variacion geografica ocurre practicamente en todos los grupos de
organismos, pero ha sido estudiada de manera especial en: plantas
superiores, moluscos, crustaceos, insectos, peces marinos y de agua dulce,

anfibios, reptiles y mamiferos.

El origen de la variacidon geografica es en su mayoria genético, es decir, no se
debe a la norma de reaccién del genotipo. Esta caracteristica esta apoyada
por las observaciones de campo, de laboratorio y por otras observaciones

realizadas en zoologicos.

La variacion geografica es de naturaleza adaptativa, pues confiere plasticidad
evolutiva a la especie, adecuando al ambiente local a cada una de sus
poblaciones. A lo largo y ancho del area de distribucion geografica de una
especie, es imposible que las condiciones ambientales sean iguales. Como
dichas condiciones varian en el espacio y el tiempo, cada una de las
poblaciones de una misma especie se enfrenta con un complejo de
condiciones ambientales propias solamente de su localidad. Ante tal
situacion, cada poblacion desarrolla, a su vez, un complejo de
caracteristicas fenotipicas dadas, controladas por el acervo de genes que la
adaptan al ambiente local y esto permite la supervivencia y la reproduccion de

la poblacion.

Muchos caracteres, con variacion geograficas son evidentemente adaptativos,
como las coloraciones claras y oscuras segun sean las localidades muy
soleadas o poco soleadas, el tamano del pico en las aves, en relacion con los
diferentes tipos de alimentos que existan en los diferentes habitat; el numero
de semillas por plantas segun la facilidad o no de dispersion de estas en las

distintas localidades y muchos otros casos bien documentados.



Pero una gran cantidad de ejemplos de variacion geografica se refiere a
caracteres aparentemente triviales, que no desempefian ningun papel
importante en la adaptacion de la poblacién al ambiente local. Tal es, por
ejemplo, la diferencia en determinadas coloraciones, las proporciones
corporales, la frecuencia de estructuras anatémicas y la presencia o ausencia
de 6rganos, que se dan entre poblaciones de muchas especies de plantas y
animales. Para todos estos casos cabe suponer tres criterios acerca de la
variacion:

1. Es realmente adaptativa, pero no existen datos que lo demuestren.

2. Esta asociada por ligamiento o pleiotropia, u otra variacion realmente

adaptativa, con la que varia conjuntamente.

3. No es adaptativa y su diferenciacién entre poblaciones se debe al azar.

Precisamente por adaptar a la poblacion al ambiente local, la variacion
geografica representa una discontinuidad parcial entre las poblaciones de
una especie. Es claro que los apareamientos mas exitosos en término de
armonia genética, ocurren entre los individuos de la misma poblacién, ya que
ellos comparten genotipos que en promedio son los adecuados para las
condiciones de su poblacion. Ademas, el hecho de que las poblaciones se
encuentren segregadas en el espacio, hace mas probable los apareamientos
entre individuos de la misma poblacién, que entre los de diferentes

poblaciones.

Por consiguiente, las poblaciones que presentan variacion genética
quedan a mitad del camino entre una especie ideal, en la cual se da
un continuo y total intercambio de informacién genética y las
verdaderas especies entre las que existe una discontinuidad total,
pues no tiene lugar el intercambio genético. Este hecho llevo a
plantear a los primeros evolucionistas que las poblaciones con
variacion geografica podian ser especies incipientes teniendo en
cuenta que la discontinuidad parcial entre ellas podia hacerse

total con el tiempo y convertirse asi en autenticas especies.

La existencia de razas es un fendmeno poblacional y bien puede
suceder que un individuo cualquiera de una raza X presente muy

pocas caracteristicas de esa raza, cuestion que no es impedimento



para incluirlo en ella. Esto enfatiza el hecho de lo estéril de una
discusion referente a si un individuo pertenece o no a una raza.
Mas adecuado seria indagar qué proporcion le caracteristicas tiene
de la raza a la que supuestamente pertenece, y que proporcion
tiene de otras razas, puesto que no existen individuos puros
racialmente, ni razas puras de forma natural, ya que estas serian
homocigdticas para todas sus caracteristicas genéticas y esta
situacién solo se ha logrado bajo condiciones controladas de

laboratorio y bajo determinados sistemas de apareamiento.

Llevar a la categoria de raza o subespecie a determinados
grupos de poblaciones de una especie, es un procedimiento
mayormente subjetivo, dado que no existe una regla fija que indique
cuando se produce la variacion geografica suficiente para hacer tal
distincion. De todos modos, tales variaciones si existen
objetivamente vy, por consiguiente, aunque sea arbitrario, el
reconocimiento de una diferenciacién intraespecifica permite un

mejor analisis del fendmeno de la especie y de su evolucién.

Entre los caracteres que con mayor frecuencia varian

geograficamente se encuentra coloraciéon, estructuras externas,

tamafio y proporciones de o6rganos, frecuencia de caracteres

cualitativos, estructuras citolédgicas, Organos internos, procesos

metabolicos (excrecion de desechos, consumo de O3), caracteres

reproductivos y patrones conductuales (canto, cortejo, lucha, etc).

La variacion geografica existe siempre, pero va desde ligeras
diferencias entre poblaciones, hasta diferencias tan marcadas
que a veces se piensa que los distintos grupos pueden ser
especies diferentes. Por lo general, cuando la variacion
geografica es bien marcada, un sistematico competente puede
subdividir el Conjunto de todas las poblaciones de la especie en
grupos mas o menos diferentes entre si, formados por una o
varias de dichas poblaciones, a los cuales denomina subespecies

O razas.



Los entomélogos de Cuba han distinguido cinco conjuntos de
poblaciones para la mariposa Calisto Sibylla, y han encontrado
suficientes diferencias entre ellos (principalmente
morfolégicas)para considerarlos como subespecies. Igualmente,
los botanicos han encontrado que determinados grupos de
poblaciones de la palma miraguano (Coccothrinax Marihuana), son
lo suficientemente para darles categorias subespecificas. Sin
embargo, las innumerables poblaciones de la Iguana de Cuba
(Cyclura Nubila), si bien presenta variaciones geograficas que las
adaptan a las condiciones locales donde viven, no se han
diferenciado lo suficiente como para que un herpetélogo
reconozca determinados grupos de poblaciones como

subespecies.

Cuando una especie presenta razas bien reconocidas, se dice
que es una especie politipica, como la mariposa Calisto Sibylla,
pero cuando no posee razas O subespecies reconocidas, se
denomina entonces especie monotipica, como la iguana. El poli
tipismo se encuentra con mayor probabilidad en formas con una

amplia dispersién, o que se han adaptado a diferente habitat.



