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Ilustracion 5.1. Variantes del color, tamario y niimero de “pun-

tos” en la mariquita Harmonia axyridis (Fuente: http://www.

entomart.be).
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En esta primera Unidad dedica-
da a la genética abordaremos los
aspectos mas concretos y acce-
sibles de la misma, centrados
en el organismo completo; ape-
nas descenderemos mas alla del
plano celular, dejando el analisis
a escala molecular y sus asom-
brosas repercusiones practicas
para las dos unidades siguientes.
Como tendremos oportunidad de
ver, la genética y la teoria celular
han llegado a converger en la co-
nocida como teoria cromosémica
de la herencia. Y la teoria cro-
mosomica de la herencia, a su
vez, ha sentado las bases para
esa otra gran teoria sin la cual,
como aseguraba el gran genetis-
ta ucraniano Theodosius Grigo-
rievich Dobzhansky (1900-1975),
“nada tiene sentido en Biologia”:
la teoria sintética de la evolucion.
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Con el estudio de esta Unidad nos proponemos alcanzar los siguientes objetivos:
Describir las estructuras del niicleo celular y relacionarlas con su funcion.

Identificar, describir y representar de forma esquematica las etapas de la mitosis y de
meiosis, tanto en células animales como en vegetales, reconociendo las diferencias y
analogias entre ambos procesos de division nuclear.

Explicar la importancia y el significado biologico de los procesos mitotico y meiotico,
identificando los tipos de organismos y de células en que tienen lugar.

Utilizar apropiadamente la terminologia genética basica: caracteres heredables y no
heredables, gameto, gen, alelo, haploide, diploide, homocigoto, heterocigoto...

Enunciar, interpretar y utilizar las leyes de Mendel.

Relacionar las observaciones empiricas y las inferencias logicas que condujeron a la
teoria cromosomica de la herencia.

Resolver ejercicios practicos relativos a la herencia de uno o dos caracteres, al retrocru-
zamiento con monohibridos y a la herencia ligada al sexo.
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Ilustraciéon 5.2. Fotografias de nii-
cleos celulares. De izquierda a derecha
y de arriba abajo: sincitio (masa de
protoplasma en el que coexisten muchos

niticleos individuales) de la piel de un gu-

sano acantocéfalo,; globulo rojo de un an-
fibio, célula muscular cardiaca de mono;
leucocito neutréfilo de un gato (Fuente:
http:/ /biodidac.bio.uottawa.ca/).
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Ilustracion 5.3. El niicleo interfdsico en
relacion con otras estructuras celulares

(hitp:/ /commons.wikimedia.org/).
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1. El nacleo celular

Como explicabamos en la Unidad 1, la teoria celular no
adquirié carta de naturaleza hasta que se prestd atencion
al “grumo” detectado por Brown en 1831, el niicleo de las
células eucariotas. Schwann lo percibid como el principal
hito en la vida de la célula, pero su misma presencia era
cuestionada en algunos casos (por ejemplo, en los gametos
o células reproductoras), mientras que parecia difuminarse
en los tejidos que se dividian activamente (como los hue-
vos en segmentacion o el endospermo de las semillas).

Estas observaciones hicieron pensar en un principio que
el nlcleo desaparecia durante la division celular, originan-
dose de novo dos nlcleos. Sin embargo, miltiples trabajos
mostraron que el nlcleo no desaparece, sino que se divide
originando dos ndcleos hijos, siendo esta division nuclear
propia de todos los animales y plantas. Asi, en 1882, el
anatomista aleman Walther Flemming (1843-1905) pudo
extender el famoso aforismo de Virchow citado en la Unidad
1 (omnis cellula e cellula) al propio ndcleo (omnis nucleus e
nucleo), dejando constancia de que el nucleo celular podia
pasar por dos etapas claramente diferenciadas:

e El momento culminante en la vida de la célula se corres-
ponde con la divisién del nicleo, proceso al que el propio
Flemming denominaria mitosis.

e Pero durante buena parte del tiempo (en muchas célu-
las, en realidad, durante toda la vida) el nucleo perma-
nece sin dividirse, etapa para la que se acund el término
interfase.

1.1. El nucleo interfasico

Aunque todos los nlcleos en interfase contienen los
mismos componentes pueden diferir notablemente en ta-
mano y forma, y hasta en nimero, de una célula a otra.
Habitualmente hay un solo ndcleo por célula, aunque los
eritrocitos (glébulos rojos) de los mamiferos no tienen nin-
guno, los protozoos cili6foros poseen dos o mas (el ma-
cronticleo y al menos un microndcleo, siendo este Ultimo
el involucrado en la reproduccion sexual), las células del
musculo esquelético contienen varios y la ameba gigante
Pelomyxa palustris puede incluir hasta 20 000. Su rango
de tamanos abarca desde menos de 1 uym en los picoeuca-
riotas hasta mas de 20 um.
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Ilustraciéon 5.4. Imagen tomada con el
MET del niicleo de una célula pancred-
tica de mamifero (Fuentes: hitp:/ /remf.

dartmouth.edu).
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Tlustracion 5.5. Formacion de
la envoltura nuclear a partir del
reticulo endoplasmdtico rugoso
(Fuente: ASH).
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Observado al microscopio éptico el nlcleo suele presen-
tar una forma esférica u ovalada; pero a veces es alargado
Yy, €én ocasiones, con escotaduras, de modo que guarda se-
mejanza con una sarta de cuentas, como el del neutréfilo
de la ilustracion 5.2.

Los nucleos celulares guardan una estrecha similitud en
cuanto a su organizacién, como se comprueba al examinar-
los con buena resolucion. Suelen presentar las siguientes
estructuras [véanse las ilustraciones 5.3 y 5.4]:

1. Envoltura nuclear. Las técnicas microscopicas disponi-
bles desde el siglo XIX —por ejemplo, la tincién con he-
matoxilina y eosina [véase la ilustracion 1.8]— revelaban
que el nlcleo se halla revestido por una fina cubierta que
lo separa del citoplasma. Pero hasta 1953, tras la llega-
da del microscopio electrénico, no se pudo apreciar que,
en realidad, se trata de dos membranas concéntricas
(cada una con su bicapa lipidica y sus proteinas) separa-
das por un espacio perinuclear de entre 20 y 100 nm.
Por esta razon, es incorrecto el nombre de “membrana
nuclear” que a menudo se le aplica, siendo preferible el
de envoltura nuclear; a veces se usan como sinénimos
los vocablos carioteca o nucleolema.

La mas externa de las dos membranas esta tacho-
nada de ribosomas, igual que el reticulo endoplasma-
tico rugoso (RER). En su conjunto, la envoltura nuclear
recuerda a una enorme cisterna del RER y, de hecho,
en 1955 se descubrié la continuidad entre el espacio
perinuclear y el lumen del RER [véase la ilustracion 5.5].
También se averigud que cuando las cisternas del RER
se fusionan para originar la envoltura nuclear dejan
unas pequenas oquedades que comunican el interior
del ntcleo con el citosol: los poros nucleares.

El espacio delimitado por la envoltura nuclear contie-
ne un liquido viscoso, el jugo nuclear o nucleoplasma,
que presenta las enzimas y demas moléculas necesa-
rias para la actividad nuclear.

2. Complejo del poro nuclear. Un poro no es una simple aber-

tura, sino una estructura compleja formada por 30 tipos dis-
tintos de proteinas a las que se conoce colectivamente como
nucleoporinas; se trata del mayor complejo proteinico de la
célula, con una masa entre 16 y 30 veces superior a la de un
ribosoma. La envoltura nuclear de una célula animal tipica
contiene entre 3000 y 4000 complejos del poro, que regulan
el intercambio de materiales entre el ndcleo y el citoplasma
—por ejemplo, los ribosomas fabricados en el nucleo deben
exportarse al citoplasma, y muchos gllcidos, lipidos y protei-
nas que se sintetizan en el citoplasma se necesitan en el nu-
cleo—. Las moléculas pequenas atraviesan el poro por simple
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difusion, pero los cuerpos de mayor tamano lo hacen solo si
poseen una secuencia especifica de aminoacidos llamada se-
nal de localizacion nuclear; en tal caso, son reconocidos por
proteinas transportadoras (exportinas o importinas) que les
conducen a través del poro mediante un proceso activo que
consume GTP.
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Ilustracion 5.6. Esquema del corte transversal de un complejo del poro

nuclear, mostrando los principales componentes (Fuente: ASH).

3.

Ilustraciéon 5.7. Microfotografia elec-

tronica del niicleo de una célula euca-
riota, a la izquierda se puede apreciar el
nucleolo. Las flechas sefialan los poros

nucleares (Fuente: hitp:/ /recursos.cnice.

mec.es).

Nucléolos. Ya las primeras observaciones microscopicas de-
jaron patente que el interior del ndcleo no es una masa ho-
mogénea. Asi, en 1836, el fisidlogo aleman Gabriel Gustav
Valentin (1810-1883) identificoé “una especie de nlcleo se-
cundario” al que denominé nucléolo.

Debido a su alta densidad y refringencia, el nucléolo
fue la primera estructura nuclear profusamente estudiada
por los microscopistas. Su nimero es variable, desde uno
a unos pocos por nicleo en la mayoria de las células hasta
centenares en oocitos (células germinales que dan lugar
a los 6vulos). El microscopio electronico reveldé que no es
una masa sélida, sino una tupida red de material libre —sin
membrana circundante— integrada por:

e Centros fibrilares, de aspecto tipicamente globular y de
tamano y ndmero variables, formados por fibrillas finas
(entre 4y 5 nm de grosor).

e Componentes fibrilares densos, también constituidos
por fibras muy finas (de 3 a 5 nm) pero densamente em-
paquetadas, que rodean a los centros fibrilares.

e Componentes granulares, formados por granulos de
unos 15 nm de diametro que rodean y se entremezclan
con los otros componentes.

El nucléolo es, fundamentalmente, una factoria de riboso-
mas: es ahi donde se sintetiza el ARN que los forma y donde
se ensambla con proteinas importadas desde el citosol (de
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hecho, los componentes granulares y fibrilares del nucléolo
son agregados de proteinas y ARN de los ribosomas en distin-
tos estadios de maduracion). Recientemente se ha destacado
que los nucléolos actian también “secuestrando” proteinas
relacionadas con la divisién celular o con la supresién de tu-
mores, impidiendo asi su interaccion con otros componentes
celulares hasta llegado el momento apropiado.

Cromatina. El segundo componente principal del interior del
ndcleo interfasico se identifico en 1882 usando colorantes de
anilina. Se trata de la cromatina (del griego khromato, “color”,
e ina, “sustancia”), que puede presentarse en dos estados
[véase la ilustracion 5.4]: unos grumos dispersos por el nu-
cleoplasma o asociados al nucléolo, aunque menores que este
Gltimo, que se tinen intensamente (heterocromatina
0 cromatina condensada), y unas masas dispersas
que se tinen débilmente (eucromatina o cromatina
extendida). La eucromatina refleja el estado funcio-
nalmente activo de la cromatina —averiguaremos
mas adelante en qué consiste tal actividad—, y de ahi
el prefijo eu (“bien”), mientras que la condensacion
de la heterocromatina (hetero significa “distinto”) di-
ficulta el acceso a ciertas enzimas que no podrian
actuar sobre ella, lo que justificaria su inactividad.

El microscopio electrénico revel6 que la cromatina

nuclear e s

" Agregado de
Erwaoltura nuclear Nucleoplasma complejos aisladores

Tlustraciéon 5.8. Distribucion hipotética en
compartimentos de la cromatina, anclada a
la periferia nuclear por interaccion de cuerpos
aisladores con la lamina (Fuente: ASH).

consiste en fibras de 30 nm de grosor que, alinea-
das, pueden alcanzar en total unos 10 cm de longj-
tud; empaquetarlas en el ndcleo celular equivale a
meter un alambre de 5 km de largo en una caja de
zapatos. ¢Como se organiza la cromatina para lograr
semejante hazana? Trataremos de responder a esta

5.

pregunta en la Unidad 6.
Nucleoesqueleto. El “andamiaje nuclear” que da consisten-
cia al nlcleo esta constituido por los filamentos del citoesque-
leto en la vertiente citosélica de la envoltura nuclear; y, por el
lado interno, por un conjunto de proteinas conocido colectiva-
mente como nucleoesqueleto o matriz nuclear.

La region mejor estudiada del nucleoesqueleto es la lami-
na nuclear [véase la ilustracion 5.8], una red de filamentos
entrelazados situada en la superficie interna de la envoltura
nuclear. Sus integrantes principales son proteinas analogas
a filamentos intermedios del citoesqueleto llamadas laminas
(sin acento en la a). Las laminas confieren estabilidad a la en-
voltura nuclear y estan involucradas en su ensamblaje. Tam-
bién se han localizado laminas en el nucleoplasma, asi como
moléculas de actina y otras proteinas que podrian participar
en la organizacion de la cromatina. Algunos modelos sugieren
gue unos complejos proteinicos llamados cuerpos aisladores
separan las fibras de cromatina en lazos o dominios, compo-
niendo estructuras parecidas a rosetas; estas podrian unirse
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a la lamina, que actuaria como bastidor para mantener la or-
ganizacion nuclear.

Las laminas no solo colaboran en el ensamblaje de la en-
voltura nuclear, sino también en el proceso inverso. En cierto
momento se fosforilan, desensamblandose y provocando la
ruptura de la envoltura nuclear; comienza asi la mitosis.

1.2. La mitosis y la citocinesis

La palabra mitosis deriva del griego mito, “hilo”, y osis, “pro-
ceso”, en alusién al aspecto filamentoso que adquiere la croma-
tina cuando se inicia la divisién nuclear. Las fibras de 30 nm se
pliegan en una serie de bucles que se asocian con armazones
proteinicos flexibles; estos, a su vez, se arrollan en forma de hé-
lice y se empaquetan mas aun, formando fragmentos con el as-
pecto de macarrones cocidos de 700 nm de grosor denominados
cromosomas (literalmente, “cuerpos coloreados”). El proceso de
condensacion de la cromatina se esquematiza en la ilustracion
5.9y se estudia en detalle en la Unidad 6.

Cromosomas

Antes de la mitosis, durante la interfase, cada fibra de croma-
tina se duplica, formando una copia de si misma. Las dos copias,
llamadas cromatidas hermanas, permanecen inicialmente uni-
das en una region especializada conocida como centromero; el
conjunto se considera un Unico cromosoma. Tras la separacion,
sin embargo, las cromatidas adquieren el estatus de cromoso-
mas completos, pasando a llamarse cromosomas hermanos.
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Ilustracion 5.9. Izquierda: Modelo de empaquetamiento de la cromatina y del armazon de los cromosomas,
mostrando las estructuras de estos. Superior: cariotipo espectral humano, en el que cada cromosoma estd

marcado con un color distintivo (Fuente: ASH vy http:/ /es.wikipedia.org/).
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El centromero o constriccion primaria divide al cromosoma
en dos brazos; si son de diferente tamano, el menor de ellos se
designa como brazo p (por la inicial de “pequeno”), y el mayor
como brazo q (por ser la g la letra que sigue a la p en el alfabeto
latino). En funcién de su longitud relativa se habla de cromoso-
mas metacéntricos (si ambos brazos tienen igual tamano), sub-
metacéntricos (si la longitud del brazo g es a lo sumo tres veces
mayor que la del brazo p), acrocéntricos (cuando dicha relacion
de longitudes es superior a tres) o telocéntricos (si solo hay un
brazo, porque el centromero ocupa uno de los extremos, o telo-
meros, del cromosoma). A veces hay constricciones secundarias
que, si estan proximas al telémero, dan lugar a un corto segmen-
to llamado satélite [véase la ilustracion 5.9].

Etapas de la mitosis

En 1884, el botanico aleman Edward Adolf Strasburger
(1844-1912) describidé ordenadamente las etapas de la division
nuclear, asignandoles los nombres con los que se conocen hoy
en dia [véase la ilustracion 5.12], excepto el de la Gltima de ellas,
la telofase. Las fases de la mitosis son:

1. Profase. En esta etapa la cromatina se condensa, haciéndose
visibles al microscopio 6ptico las dos cromatidas de cada cro-
mosoma. Los nucléolos, por contra, desaparecen. Pero lo mas
interesante ocurre fuera del nucleo. Alli, durante la interfase,
se habia producido la duplicacion de un centrosoma —con su
correspondiente par de centriolos en las células animales— a
través de mecanismos poco conocidos [véase la ilustracion
5.10]. Ahora, en la profase, ambos centrosomas actlian como
centros organizadores de microtibulos (MTOC), que irradian
en todas las direcciones:

e Unos microtlbulos se extienden entre ambos centrosomas
que, asi, se “empujan” mutuamente hacia polos opuestos
de la célula. Conocidos como microttbulos polares, acaba-
ran formando una especie de jaula llamada huso mitético
[véase la ilustracion 5.11].

e Otro microtibulos, mas cortos, coronan los dos polos y se
proyectan hacia la periferia celular, contribuyendo a ubicar
el huso mitético. Por recordar los rayos de un astro se deno-
minaron microttbulos astrales, y su conjunto, aster.

2. Prometafase. En esta etapa, a menudo considerada como un
estadio tardio de la profase, se produce la fragmentacion de la
envoltura nucleary, en consecuencia, el nucleoplasmay el cito-
plasma se mezclan. Los cromosomas, en cambio, permanecen
“enjaulados” dentro del huso mitético, desarrollando en la re-
gion del centrémero (que no se debe confundir con el centro-
soma) dos complejos, uno por cada cromatida, de mas de 45
proteinas llamados cinetocoros [véanse las ilustraciones 5.9 y
5.11]. Los cinetocoros son el blanco de una tercera oleada de
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Ilustracion 5.10. Separacion de los centriolos progenitores (rojo), crecimiento de los centriolos

hijos (azul) y migracion de los dos centrosomas asi formados a los polos de la célula durante la

mitosis (Fuente: ASH).

Cenfrosoma

Microtubulo

polar
Microtlbulo
del cinetfocoro  Cinetocoro

Ilustracion 5.11. Esquema del

Diplosoma

huso mitético y los distintos tipos
de microtubulos (Fuente http://
fai.unne.edu.ar).

microttbulos, calificados de cinetocéricos, que irradian desde
los polos. Cada cromosoma acaba uniéndose a dos microtu-
bulos cinetocoricos opuestos que lo arrastran hacia atras y
hacia delante de forma erratica. Por esta razon, la prometa-
fase llegb a ser conocida como la danza de los cromosomas.

Metafase. Tras el “tira y afloja” de la prometafase, los centré-
meros de los cromosomas acaban alineandose en un plano
equidistante de ambos polos que recibe el nombre de placa
ecuatorial, de suerte tal que las cromatidas de cada cromoso-
ma quedan mirando hacia polos opuestos. La notable simetria
de esta disposicion se debe a la presencia en los cinetocoros
de proteinas motoras que “tiran” de los cromosomas hacia
los polos, mientras que los microtlbulos polares los empujan
hacia el ecuador; estas fuerzas opuestas se equilibran cuan-
do el cromosoma se halla en el ecuador del huso, por lo que
permanece estacionario alli.

Anafase. Esta etapa comienza repentinamente cuando se es-
cinden las proteinas que mantenian unidas a las cromatidas
hermanas. Convertidas ahora en cromosomas hermanos, se
arrastran hacia los polos del huso gracias al desensamblaje
de los microtlbulos en el extremo préximo a los cinetocoros:
a medida que los microtubulos se acortan, los cinetocoros se
enganchan inmediatamente a sus nuevos extremos, cada vez
mas alejados del plano del ecuador.

Tras el acortamiento de los microtibulos cinetocéricos se
da el alargamiento de los microtlbulos polares, que empujan
a los centrosomas (junto a los cromosomas asociados a ellos)
hacia extremos opuestos de la célula; y unas proteinas moto-
ras proximas a la superficie celular tiran de los microtibulos
astrales y arrastran alin mas a los centrosomas hacia lo que
seran dos células hijas.
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5. Telofase. La telofase revierte los “efectos secundarios” produ-
cidos en la profase y en la prometafase: alrededor de los dos
conjuntos de cromosomas se reconstruyen, por mediacion de las
laminas, nuevas envolturas nucleares, reaparecen los nucléolos
y comienza a dispersarse la cromatina, dejando de distinguirse
los cromosomas. Los microtibulos polares se aproximan y for-
man haces entre los ndcleos hijos (microtibulos interzonales)
gue alojan multitud de proteinas necesarias para el acto final
gue suele suponer la culminacion de la mitosis: la citocinesis.
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y de cenfriolos

Nucléolo
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Ilustracion 5.12. Esquema de la mitosis de una célula animal (arriba) y micrografias de inmunofluorescen-

Cuerpo/
medio

cia de células en mitosis (abajo); los microtubulos aparecen en verde, y la cromatina en azul (Fuentes: ASH,

http:/ /www.wadsworth.org/bms y http:/ /en.wikipedia.org/wiki).

Variantes de la mitosis:
astrales y anastrales, abiertas y cerradas

Los procesos mitéticos suelen ser similares en todas los tipos
de células eucariotas, aunque se aprecian variaciones en los de-
talles. Las diferencias mas acusadas conciernen a la presencia o
no de centrosomas y a la longitud o el nimero de los microtibu-
los astrales. Las plantas angiospermas carecen de centrosomas
o de cualquier estructura analoga en tamano, funcién u orga-
nizacion, pero poseen numerosos MTOC, sin centriolos ni aste-
res, desde los que irradian los microtibulos del huso [véase la
ilustracion 5.13]; por eso se habla de una mitosis anastral, para
diferenciarla de la mitosis astral clasica.
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También es anastral la mitosis de las levaduras: en lugar de
centrosoma tienen una estructura trilaminar —el cuerpo polar
del huso— localizada en la envoltura nuclear. Dicha envoltura nu-
clear no se degrada durante la mitosis y, por esta razon, la mito-
sis de las levaduras se califica de cerrada, en contraposicion con
la mitosis abierta propia de animales y plantas.

Celulos Flaca celular

hijass = .
—
Extension de la placa
celular mediante fusion
con vesiculas derivadas
del gparalo de Golgl

Ilustracion 5.13. Esquema de la mitosis y de la citocinesis de una célula vegetal (Fuente: ASH).

Citocinesis

Al contrario que la mitosis o divisidn nuclear, la citocinesis o
division del citoplasma varia notablemente de un grupo a otro. A
veces la mitosis no va acompanada de la citocinesis, y entonces
se origina un sincitio, esto es, una masa de protoplasma en la
que coexisten varios nucleos [véase la ilustracion 5.2]; pero, fre-
cuentemente, la citocinesis se inicia hacia el final de la anafase,
y se completa poco después de la telofase. En ese momento, el
problema principal de la célula es asegurar que su particion se
produzca por un plano tal que las dos células hijas reciban un
conjunto completo de cromosomas:

e En las células animales el plano de divisién queda determinado
por el huso mitético. Seglin parece, los microtlbulos astrales
“marcan” una zona de la periferia celular situada a medio cami-
no entre los dos asteres; en dicha zona, justo por debajo de la
membrana plasmatica, se ensambla un anillo contractil forma-
do esencialmente por filamentos de actina y miosina. Al estre-
charse, el anillo tira de la membrana plasmatica hacia el centro
celular, originandose un surco de segmentacion que acaba por
toparse con los microtlbulos interzonales. El resultado [véase
la ilustracion 5.12] es la formacién del cuerpo medio, en el que
se dan cita numerosas proteinas que contribuyen al estrangula-
miento completo y a la separacion de las células hijas.

e El plano de division de las células vegetales depende de una
banda circular de filamentos de actina y microtibulos que ro-
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dea a la célula en su parte interna; como se forma antes de
gue comience la mitosis, se llama banda de preprofase [véase
la ilustracion 5.13]. La banda desaparece tras la profase, pero
deja una “senal” que orientara el desarrollo de una nueva pa-
red celular entre los nicleos hijos.

En efecto, al empezar la telofase, los microtibulos polares
que aln se mantienen forman una estructura llamada fragmo-
plasto que transporta vesiculas derivadas del aparato de Golgi
hacia el centro del huso. Alli, las vesiculas (que contienen compo-
nentes de la pared celular, como hemicelulosas y pectinas) se fu-
sionan entre si, generando una estructura discoidal rodeada de
membrana conocida como placa celular. La placa crece hacia la
periferia al anadirse nuevas vesiculas, hasta que su membrana
se fusiona con la membrana plasmatica de la célula madre en la
zona antes ocupada por la banda de preprofase; su contenido,
con la ulterior adicion de celulosa, formara la pared celular pri-
maria que separara las dos células hijas.

Actividades

1. Lailustracion adjunta reproduce unos dibujos ela- %‘

borados por Flemming en 1882 a partir de sus ob- 5 M %
servaciones de células en diferentes etapas de la *’Q_’rf 7 '

mitosis. ¢ Podrias reconocerlas? A B

o=
2. ¢Por qué las sustancias que interfieren en la for- 'ﬁg ‘\% %
macion de los microtlbulos paralizan la division 2 v
celular?

D E F

3. ldentifica las estructuras visibles en las micrografias adjuntas obtenidas con el MET, en
especial las que se han senalado mediante flechas.

Recuerda

e El nlcleo celular, rodeado en interfase por una doble envoltura derivada del reticulo endo-
plasmatico y dotada de numerosos complejos del poro, encierra flamentos de cromatina,
qgue gozan de la propiedad de poder hacer duplicados de si mismos.

e Los filamentos y sus réplicas (cromatidas hermanas) se reparten en dos ntcleos hijos duran-
te la mitosis, con la ayuda de un entramado de microtibulos. La mitosis puede seguirse de
una citocinesis, que distribuye los nicleos en dos células hijas.
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2. Teorias de la herencia y
teorias de la evolucion

En 1875 se establecio la universalidad de la mitosis como
proceso de division celular en plantas y en animales. Los recuen-
tos de cromosomas permitieron constatar que su ndimero per-
manece invariable a lo largo de las sucesivas divisiones que ori-
ginan al individuo adulto a partir de la célula inicial o cigoto. En
consecuencia, todas las células de un organismo debian tener el
mismo ndmero de cromosomas: 14 en el trigo silvestre, 20 en el
maiz, 38 en el gato, 46 en el ser humano (aunque hasta 1955 se
crey6 que eran 48, como en el chimpancé) y 78 en el perro, por
citar algunos ejemplos.

Surgié entonces una dificultad: durante la fecundacion el ni-
cleo del espermatozoide penetra en el évulo y se fusiona con el
nlcleo de este; el ndcleo del cigoto asi formado comienza enton-
ces a dividirse, iniciandose el desarrollo embrionario. Pero si los
gametos tienen el mismo ndmero de cromosomas que las demas
células, jcada hijo deberia poseer el doble de cromosomas que
sus padres!

La solucién a la paradoja, por supuesto, estribaba en que, de
alguna manera, la formacién de gametos a partir de células de
los 6rganos sexuales deberia de ir antecedida de un proceso de
reduccion cromosomica, de modo que cada gameto solo tuviera
la mitad del nimero de cromosomas tipico de la especie; la fe-
cundacion restauraria dicho nimero en el cigoto.

Cientificos como Strasburger intuyeron que este proceso po-
dria explicar por qué un hijo se parece a su padre y a su madre:
bastaba con aceptar que cada gameto transmitia al descendien-
te parte de los rasgos hereditarios del respectivo progenitor. De-
sarrollar estas ideas permitiria, pues, construir algo que hasta
entonces habia recibido escasa atencién: una teoria de la heren-
cia.

2.1. Herencia y variacion en la teoria de
Darwin

Durante la primera mitad del siglo XIX la herencia era un pro-
blema reservado a criadores y horticultores, que prestaban aten-
cion, sobre todo, a la forma en que dos individuos de una especie
originan un hijo casi idéntico; las variaciones que pudiese pre-
sentar se consideraban algo accidental, debido quizas a influen-
cias ambientales (por ejemplo, a la nutricion), que no despertaba
mayor interés.
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El panorama cambio con la teoria de la evolucién de Darwin:
la seleccion natural se fundamentaba en la existencia en el inte-
rior de una poblacién de variaciones heredables que conllevan
diferente eficacia biologica —esto es, diferente probabilidad de
dejar descendientes—; asi pues, se hacia necesario explicar los
mecanismos responsables de la aparicion de dichas variaciones.
Como se detalla en la Unidad 1 [véase en particular la ilustracion
1.35], Darwin postuld que la variacién sustentadora del cambio
evolutivo deberia ser de escasa magnitud; es decir, no podrian
aparecer de golpe rasgos importantes, como las alas o los ojos, y
mucho menos especies nuevas.

Sin embargo, muchos criticos argumentaron que la seleccion
natural no podria “ver” las pequenas variaciones:

Jqué ventaja reportaria al antepasado de un ave desarrollar el
dos por ciento de un ala? Aunque Darwin dio una respuesta se-
leccionista a este tipo de objeciones, también se apoyd en otros
procesos evolutivos subsidiarios de la selecciéon natural. Por
ejemplo, seglin Darwin el largo cuello de las jirafas resultaria de
la labor conjunta de dos fuerzas: no solo de la seleccion natural
(las jirafas que nacen con el cuello algo mayor alcanzan las hojas
altas de las acacias, comen mejor y se reproducen mas), sino
también de la conocida como herencia de los caracteres adqui-
ridos (el cuello de un individuo acaba agrandandose si lo estira
reiteradamente, y su descendencia heredara esa ganancia).

Darwin, por lo tanto, tenia que recurrir a una teoria de la he-
rencia compatible con la transmisién a los hijos de las variacio-
nes adquiridas por los padres. En 1868 formul6 la hip6tesis de la
pangénesis (del griego pan, “todo”, y gen, “generacion”), segin
la cual todas las células emiten unas particulas, las gémulas,
que viajan por la sangre hasta los érganos sexuales. Alli se con-
gregan componiendo una especie de “mapa” de la totalidad del
organismo: cada una de sus células tendria un “voto” en la cons-
titucion del vastago, que recibiria una mezcla de las gémulas de
sus progenitores.

2.2. Herencia “dura” frente a herencia
“blanda”

Aunque Darwin concedia una importancia capital a la selec-
cion natural daba cabida, como acabamos de ver, a otros meca-
nismos. Pero el bidlogo aleman Friedrich Leopold August Weis-
mann (1834-1914) reivindicaba con vehemencia la exclusividad
de la seleccién natural como agente del cambio evolutivo, lo que
le vali6 ser calificado de neodarwinista. Este rechazo a la heren-
cia de los caracteres adquiridos se asentaba en su mas influyen-
te aportacion, la teoria de la continuidad del plasma germinal.
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Weismann postuld que los cromosomas del cigoto contenian
gran nuimero de unidades discretas a las que llamé determinan-
tes, cada una de las cuales seria necesaria para construir una
parte del cuerpo. Durante el desarrollo embrionario, los determi-
nantes de una célula que entrara en mitosis se repartirian entre
sus células hijas. Al final, cada célula se quedaria sélo con algu-
nos determinantes; por ejemplo, los del intestino, y se transfor-
maria en una célula intestinal. A estas células que se diferencian
originando los tejidos corporales las llam6 células somaticas
(del griego séma, “cuerpo”).

Ahora bien, siempre tendria que quedar una “reserva” de cé-
lulas con el nlcleo inalterado, con todos los determinantes, para
podérselos transmitir a los hijos a través de los gametos. Weis-
mann llamoé células germinales a estas células formadoras de
gametos, y conjeturd que el linaje formado por tales células —la
linea germinal— quedaria aislado del resto en una etapa muy
temprana del desarrollo: el nlcleo de sus células —el llamado
plasma germinal— se hallaria “blindado” frente a toda influencia
somatica, de modo que los cambios corporales no afectarian a
los gametos ni, por lo tanto, a la descendencia. Esto hacia im-
posible la herencia de los caracteres adquiridos, mas adelante
calificada de herencia blanda en contraposicion con la herencia
dura o blindada preconizada por Weismann.

Weismann enfatizaba asi la diferencia entre la reproduccion
asexual de muchos seres unicelulares y la reproduccion sexual
tipica, aunque no exclusiva, de los pluricelulares [véase el recua-
dro “Reproduccion asexual y reproduccion sexual”]. Los seres
unicelulares se multiplican por simple division y son potencial-
mente inmortales. Pero el “soma” pluricelular es perecedero, y
solo la linea germinal se transmite de generacion en generacion;
de ahi la expresion continuidad del plasma germinal.

Pero si el plasma germinal no se modifica, siquiera impercep-
tiblemente, por influencias externas, ¢cémo se genera la varia-
cion hereditaria que precisa la seleccion natural? Weismann su-
puso que aunque no se heredasen las variaciones adquiridas por
las células somaticas si lo harian las adquiridas por el plasma
germinal, que se corresponderian con lo que hoy llamamos mu-
taciones. Estas variaciones germinales podrian reorganizarse y
amplificarse durante el proceso de formacion de los gametos, de
modo que cada 6vulo o espermatozoide generado por un indivi-
duo tuviese una mezcla distinta e irrepetible de los determinan-
tes de sus progenitores; simultdneamente, se deberia producir
la reduccion cromosdmica a la que aludiamos mas arriba. A tan
peculiar proceso, que para Weismann era la principal fuente de
variacion hereditaria en las poblaciones, le dio el nombre de di-
vision reduccional.
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Reproduccion asexual y reproduccion sexual

Gracias a la reproduccion asexual una poblacién puede cre-
cer exponencialmente y extenderse con rapidez. En cambio, una
poblacién que se reproduce sexualmente origina solo la mitad de
descendientes, ya que los machos no intervienen directamente en
la tarea; ademas, cada hijo solo lleva el 50 por ciento de los cromo-
somas de la madre, forzada a invertir la mitad de su presupuesto
reproductivo en propagar los cromosomas de un competidor —el
padre— que aporta el otro 50 por ciento. Este problema se ha dado
en llamar el doble coste del sexo.

Weismann sugirid6 que la generacion de variabilidad que ali-
menta la seleccion natural compensaria el coste del sexo, ya que
la poblacién sexual podria evolucionar mas rapidamente para
afrontar un entorno cambiante. Hoy el argumento convence me-
nos: ¢qué ganan reproduciéndose solo sexualmente las muchas

Ilustracion 5.14. Gemacioén en
células de la levadura Paraco-
ccidioides brasiliensis (Fuente:
www.wikipedia.org).

Tlustracion 5.15. Conidios sobre
conididforos de Aspergillus fumi-
gatus (Fuente: http://hawaii-

mold.com).

especies que habitan medios estables? La persistencia del sexo ha pasado a ser, de hecho, uno de los
grandes problemas no resueltos de la Biologia.

Algunos mohos como Rhizopus se reproducen también sexualmente mediante zigosporas, resul-
tantes de la fusion de gametos. Pero la mayoria solo producen esporas asexuales llamadas conidios,
por constriccion (mitosis) del extremo de una hifa especializada o conidiéforo.

No obstante, lo cierto es que hay organismos capaces de repro-
ducirse asexualmente cuando los factores ambientales son pro-
picios, y sexualmente cuando la supervivencia corre peligro (por
ejemplo, al agotarse los recursos). Asi, las levaduras se pueden
reproducir asexualmente por gemacion, o sea, mediante la divi-
sion del citoplasma en dos partes desiguales, una de las cuales
(la menor o “yema”) inicialmente carece de nlcleo; antes de sepa-
rarse, el nlcleo de la mayor se alarga, dividiéndose por mitosis y
repartiéndose entre ambas. También se reproducen sexualmente:
dos células se fusionan y la célula resultante se divide reduccio-
nalmente, originando esporas que, por estar en un saco o asca,
se llaman ascosporas.

2.3. De los pangenes a los genes

Al contrario que Weismann, el botanico holandés Hugo Marie
de Vries (1848-1935) no rechazd la hipétesis de la pangénesis
de Darwin, sino que introdujo en la misma las revisiones perti-
nentes para eludir la herencia de los caracteres adquiridos. Para
De Vries, las gémulas —a las que llamé pangenes en homenaje a
Darwin— se situaban en los cromosomas y contenian instruccio-
nes que especificaban cada rasgo concreto (el color de la flor, por
ejemplo), no determinantes de cada parte del cuerpo; aventurd
ademas que el nucleo de cada célula incluiria todos los pange-
nes, aunque solo algunos se expresarian. Para que los pangenes
“activos” hicieran su efecto, la informacion que portaban debia
migrar del ndcleo al citoplasma, donde induciria los procesos de
diferenciacion celular, pero nunca podria abandonar las células.
Por esta razon, en 1889 llamoé a su teoria pangénesis intrace-
lular.
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De Vries estudié experimentalmente como se heredan los pan-
genes mediante un programa de hibridacion controlada, esto es,
de cruzamiento de plantas que solo diferian en un caracter. En
1900 publicé un articulo en el que daba a conocer sus resulta-
dos; el botanico aleman Carl Erich Franz Joseph Correns (1864-
1933) lo leyé... y comprendid que le habian tomado la delantera,
puesto que él mismo estaba a punto de comunicar los hallaz-
gos de sus propias investigaciones, coincidentes con los de De
Vries. Pero, en lugar de conceder a De Vries la primacia, Correns
se la atribuyé a un monje austriaco ya fallecido, cuyos trabajos,
publicados en 1866, obraban en su poder. De Vries acabé por
consignar la prioridad del religioso, pero jamas reconoci6 que el
trabajo de este habia iluminado el suyo propio (y existen fuertes
sospechas al respecto). EI monje no era otro que Gregor Johann
Mendel (1822-1884).

Habitualmente se atribuye a De Vries y Correns el mérito de
haber llegado de forma independiente a las mismas conclusio-
nes que Mendel. Sin embargo, como acabamos de ver, dicho
“redescubrimiento” fue primariamente el resultado de una dis-
puta de prioridad entre De Vries y Correns, y es posible que no
hubieran comprendido sus propios resultados sin haber leido
con anterioridad los escritos de Mendel. A menudo se incluye
también al agrénomo austriaco Erich von Tschermak-Seysenegg
(1871-1962), nieto de un profesor de botanica de Mendel, en el
trio de “redescubridores” de este Ultimo; paro la validez de dicha
adscripcion es discutible, porque von Tschermak no llegb a en-
tender la importancia del trabajo de Mendel ni la naturaleza de
los conceptos que introdujo.
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Ilustracion 5.16. Los siete pares de caracteres estudiados por Mendel en el guisante.

(Fuente: http://es.wikipedia.org/wiki).
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Aportaciones de Mendel y caracteristicas metodologicas de su
trabajo

Mendel figura merecidamente en el pantedn de los cientifi-
cos de primera fila por su cuidadosa elaboracién de hipotesis,
el diseno de experimentos controlados para corroborarlas y la
combinacion de modelos matematicos con observaciones efec-
tuadas sobre series estadisticas, procedimiento este que demos-
tré ser muy superior al empleado habitualmente por los bidlogos
de la época. No obstante, su trabajo no constituye una anomalia
incomprendida o ignorada por sus coetaneos, como aseguran
muchos libros de texto. De hecho, obtuvo amplio reconocimiento
considerando que se trataba de una investigacion encaminada
a encontrar “las leyes que gobiernan la formacién y el desarrollo
de los hibridos”, no las leyes de la herencia (término que nunca
menciond en sus escritos).

Mendel consideraba a los organismos como un mosaico de
caracteres hereditarios que se transmiten independientemente
unos de otros. Para analizarlos se asegur6 de trabajar con “lineas
puras” del guisante (Pisum sativum), esto es, con variedades que
se habian reproducido sin cambios durante al menos dos anos.
Selecciond en ellas siete caracteres de facil identificacion [véa-
se la ilustracion 5.16] y procedié a cruzarlas. Los hibridos de la
primera generacion exhibian siempre uno de los dos caracteres
contrapuestos [véase la ilustracion 5.17], al que Mendel califico
de dominante; el otro, designado como recesivo, no se habia
desvanecido, sino que permanecia “oculto” o “latente” en los hi-
bridos y reaparecia cuando estos se reproducian por autofecun-
dacion (método habitual en las angiospermas, que suelen ser

P
Generacién parental
Formas constantes o
"lineqs puras”

Todos los Todos los
guisantes lisos guisantes rugosos

F,
Primera
generacion filial
Formas hibridas

Todos los Todos los

guisantes lisos guisantes lisos guisantes lisos quisantes lisos
F Autofecundacion
z
Segunda

generacion filial

Guisantes lisos v rugosos en la misma vaing, aungue con predominio de los lisos (5474 lisos v 1850 rugosos)

Ilustracion 5.17. Mendel corté los estambres de plantas que solo producian guisantes
lisos y las fecundd con el polen procedente de plantas de guisantes rugosos. También rea-
liz6 el cruzamiento reciproco, usando polen de plantas de guisantes lisos para fertilizar
plantas de guisantes rugosos. Permitié entonces que los descendientes —que en ambos
casos siempre producian guisantes lisos— se autofecundaran para originar una segunda
generacion de hibridos (Fuente: ASH).
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Ilustracién 5.18. Por autofecunda-

cion durante varias generaciones Jo-

hannsen obtuvo una linea pura de ju-

dias, en la que, sin embargo, podian
hallarse ejemplares de diferentes
tamarnios (arriba). Tras seleccionar
y sembrar progenitores de tamanos
distintos comprobo que la distribu-
cion de tamanos en la progenie era
en todos los casos la misma (Fuente:
ASH).
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hermafroditas) en una proporcién invaria-
ble: tres individuos con el rasgo dominante
por cada uno con el rasgo recesivo (propor-
cion 3:1).

Mendel no se detuvo en la segunda ge-
neracién de hibridos, sino que llegb a estu-
diar hasta la séptima, trabajando con un to-
tal de 27 000 plantas. Tampoco se limité al
analisis de cruzamientos entre plantas que
diferian en un par de caracteres (monohi-
bridismo), sino que bregb con dos y hasta
tres pares de caracteres simultdneamente
(dihibridismo y trihibridismo, respectiva-
mente). Por Gltimo, confirmd sus resultados
con los hibridos de otras especies, como la
judia (Phaseolus vulgaris). Pero cuando es-
tudié hibridos entre especies distintas del
género Hieracium (y no entre variedades de
una misma especie, como hasta entonces)
obtuvo resultados confusos, lo que le des-
animo a proseguir sus investigaciones.

Desarrollo del mendelismo

El “redescubrimiento” de la obra de
Mendel en 1900 impulsé a muchos bidlo-
gos a “releer” sus investigaciones en el nue-
vo contexto abierto por la teoria de Weis-
mann, que ya no era el del estudio de las
leyes de la hibridacion, sino de las leyes de
la herencia. El bidlogo inglés William Bate-
son (1861-1926) se convirtid en el principal
defensor del mendelismo, enriqueciéndolo

con un legado terminolégico que incluia vocablos como alelo-
morfo (hoy abreviado a alelo), homocigoto o heterocigoto, cuyo
significado conoceremos mas adelante. También introdujo en
1905 el término genética (del griego gennetikds, “que gene-
ra”) para designar el estudio de la herencia y la variacion.

Otro impulsor del mendelismo fue el botanico danés Wil-
helm Ludvig Johannsen (1857-1927), quien rescato el término
pangén de De Vries, pero lo abrevid a gen. Los genes serian,
por tanto, unidades que determinarian los diferentes caracte-
res hereditarios. Johannsen observé rasgos que diferian de un

individuo a otro alin cuando tenian los mismos genes; esta varia-
cion se deberia a factores ambientales (por ejemplo, diferencias
en la nutricién) y la seleccion natural no podria actuar sobre ella.
Asi, habia que distinguir entre el conjunto de genes de un orga-
nismo, o genotipo, y la totalidad de sus rasgos observables o
fenotipo, cuya expresion dependera del genotipo y del ambiente.
Heredamos nuestros genotipos, pero somos nuestros fenotipos.
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2.4. Genes, cromosomas y meiosis

Pese a ser fervientes defensores del mendelismo, tanto Ba-
teson como Johannsen consideraban que los genes eran enti-
dades ficticias, convenientes para calcular las proporciones de
los hibridos pero sin base material alguna. La existencia de los
genes como entidades “reales” seria confirmada por los cit6lo-
gos, obstinados en aclarar el papel preciso de los cromosomas
durante la division celular. Tres nombres sobresalen en el empe-
no: el del aleman Theodor Heinrich Boveri (1862-1915) y los de
los estadounidenses Walter Stanborough Sutton (1877-1916) y
Thomas Hunt Morgan (1866-1945).

La hipotesis de Sutton-Boveri

En 1902 Boveri experimenté con huevos de erizo de mar en
los que indujo la aparicion de un ndmero variable de cromoso-
mas, y concluyé que cada uno de ellos juega un papel cualitativa-
mente diferente a los demas en el desarrollo del organismo. Este
es el llamado principio de individualidad de los cromosomas,
que fue confirmado por Sutton al descubrir cromosomas de dis-
tinta morfologia, y que mas adelante (a partir de 1922) permitiria
identificarlos en fotografias y ordenarlos por tamanos y formas,
asignandoles un ndmero. Dicha disposicion ordenada se llama
cariotipo, y se apoya habitualmente en el hecho de que ciertos
colorantes no tinen homogéneamente a los cromosomas, sino
que cada uno de ellos adquiere un patron de bandas caracteris-
tico que ayuda a reconocerlo. Modernamente se ha descubierto
gue cada cromosoma se asocia a una combinacion especifica de
moléculas fluorescentes, y adquiere asi un color distintivo que
le identifica en un cariotipo espectral [véase la ilustracion 5.9].

El analisis del cariotipo de las células somaticas de casi cual-
quier especie muestra que cada cromosoma, con su patrén de
bandas o su color espectral exclusivo, esta repetido (es decir, hay
dos cromosomas ntimero 1, dos nimero 2...). Se habla asi de
parejas de cromosomas homologos. En 1905, Strasburger ca-
lificaria de diploide (del griego di, “dos”, plo, “multiplicado por”,
y eidés, “que tiene aspecto de”) al nimero de cromosomas de
las células somaticas, y de haploide (de haplo, “sencillo”) al nd-
mero de cromosomas de los gametos. Si representamos por n
al nimero haploide, el nimero diploide serd 2n. En la especie
humana, por ejemplo, n =23y 2n = 46.

No obstante, las investigaciones efectuadas en 1904 y 1905
por dos estadounidenses, la genetista Nettie Maria Stevens
(1861-1912) y el zo6logo Edmund Beecher Wilson (1856-1939),
revelaron que, en la especie humana — vy, por extension, en los
demas mamiferos—, habia un par de cromosomas que, realmen-
te, eran homélogos solo en las hembras: mientras que estas po-
seian dos cromosomas denominados X por su forma, los machos
tenian un cromosoma X y otro diferente llamado Y. A estos dos
cromosomas se les conocido como cromosomas sexuales, deno-
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minandose al resto autosomas. En otros grupos, como las aves,
los cromosomas sexuales se etiquetaron Zy W, siendo el macho
el que tenia dos cromosomas iguales (ZZ) y la hembra diferentes
(ZW) [véase la ilustracion 5.33]. A veces se “pierde” el cromoso-
ma W o el Y, y el correspondiente sexo solo tiene un cromosoma
sexual (hembras Z0, o machos X0, como el del saltamontes).

Los genes se hallan en los cromosomas, de modo que
cada cromosoma tiene un conjunto particular de genes que
define su individualidad.

En todo caso, era obvio que en la division reduccional de Weis-
mann los 2n cromosomas no se podian repartir de cualquier for-
ma, sino que a cada gameto le habia de tocar exactamente un
miembro de cada pareja de homdlogos (un cromosoma nimero
1, un ndmero 2...). En la fecundacion, cada gameto aportaria un
“juego” completo de n cromosomas, de modo que el cigoto re-
cibiria dos cromosomas de cada tipo (en total, 2n). Este com-
portamiento de los cromosomas armonizaba con las reglas de
la transmision de los caracteres hereditarios, lo que condujo a
Sutton a formular en 1903 una importante hipotesis®:

La meiosis

.Qué mecanismo podria ser responsable del reparto de los
cromosomas homélogos en la divisién reduccional? Sutton ob-
servd que la estrategia seguida por la célula consistia en
juntar los cromosomas por parejas de homologos (lo que
se conoce como sinapsis) y enviar al azar un miembro de
cada pareja a cada célula hija [véase la ilustracion 5.19].
Ademas, este acercamiento permitiria que los cromoso-
mas homologos intercambiasen fragmentos (proceso lla-
mado sobrecruzamiento) y, por tanto, que en los gametos
generados por un individuo hubiese un reordenamiento de
los genes de sus progenitores (recombinacion).

La ilustracion 5.20 muestra como se podrian conseguir
estos efectos de forma sencilla, mediante una mitosis leve-
mente modificada: bastaria con evitar que durante la inter-
fase previa se duplicaran las fibras de cromatina [compare-
se con la ilustracion 5.12]; los cromosomas homologos,
que tendrian solo una cromatida, se aparearian (sinapsis)
e intercambiarian material (sobrecruzamiento), repartién-
dose luego entre los dos gametos.

a b c
Ilustracion 5.19. El sobrecruzamiento Quiza ciertos protozoos posean este mecanismo, pero,
de dos cromosomas homdlogos se tra- para la mayoria de los eucariotas, la situacion es mas com-
duce en la recombinacion genética por pleja: por razones que entran de lleno en el terreno de la
intercambio de fragmentos del cromoso- especulacioén, el proceso destinado a reducir a la mitad el
ma. Las letras indican distintos genes ndmero de cromosomas comienza, paradéjicamente, du-

(Fuente: ASH).

plicandolo, por lo que se requieren dos divisiones consecu-

1la hipdtesis fue propuesta por Sutton, pero Boveri asegurdé en 1904 que €l habia llegado a las mismas conclusiones que aquél (y
al mismo tiempo). Wilson —el codescubridor de los cromosomas sexuales—, que era amigo suyo, le creyo, y popularizo la expresion

“hipodtesis de Sutton-Boveri”.
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Ilustracion 5.20. Hipotética meiosis mediante una division tnica en
un organismo cuyo numero diploide es 2n = 2. Por simplicidad se ha
omitido la prometafase. Los cromosomas paternos se representan en

color rojo, y los maternos en azul (Fuente: ASH).

tivas para producir células haploides [véase la ilustracion 5.21].
El proceso, llamado meiosis (del griego meiosis, “disminucion”)
consta de las siguientes etapas:

1. Meiosis | o primera division meiética. Es la division reduccio-
nal propiamente dicha. En ella, una célula llamada meiocito
con 2n cromosomas (cada uno con dos cromatidas, ya que
estas se han duplicado en la interfase previa) termina origi-
nando dos células con n cromosomas (con dos cromatidas
también). Se divide en fases (profase |, metafase l...) algo
diferentes a las de la mitosis:

e En la profase | los 2n cromosomas no son independientes:
las parejas de homodlogos se aparean a lo largo de las cro-
matidas no hermanas, y se forman estructuras constitui-
das por cuatro cromatidas llamadas bivalentes o tétradas
[véase la ilustracion 5.19]. En esta etapa es cuando ocurre
el sobrecruzamiento. La ilustracién 5.22 esquematiza los
procesos que tienen lugar durante la profase I.

e La metafase | se distingue de la metafase mitética porque
se disponen n bivalentes en la placa ecuatorial, en lugar de
2n cromosomas. Los microtlbulos cinetocéricos de las dos
cromatidas hermanas de cada cromosoma no se dirigen a
polos opuestos del huso, sino al mismo polo.

e En lugar de separarse 2n cromosomas de una cromatida,
durante la anafase | se separan n cromosomas de dos cro-
matidas a cada polo.
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MElosIS |

Anafase | Telofase |

Ilustracion 5.21. Meiosis real de una célula con 2n = 2. Tras la telofase II se obtienen cuatro células haploi-

des (Fuente: ASH).

2. Interfase meiotica o intercinesis, en la que no se duplican
las cromatidas, puesto que cada cromosoma ya tiene dos. A
veces se omite esta fase: los cromosomas no se desvanecen
durante la telofase | e inician directamente la meiosis Il.

3. Meiosis Il o segunda division meiética. Se trata de una divi-
sion ecuacional, asi llamada porque las células hijas poseen
el mismo ndmero de cromosomas que la célula madre. Es
como una mitosis ordinaria que produce células con n cromo-
somas de una cromatida, en lugar de 2n.

En las plantas, los productos de la meiosis forman esporas
(las meiosporas) que, por mitosis, dan individuos haploides. En
cambio, en los animales sufren un proceso (gametogénesis) que
los transforma en gametos; estos, tras la fecundacion, originan
cigotos diploides. La gametogénesis masculina o espermatogé-
nesis da por resultado la formacion de cuatro espermatozoides
por cada meiocito. Pero en la gametogénesis femenina u ovo-
génesis una de las cuatro células acumula la mayor parte del
citoplasma (y los nutrientes que lleva), por lo que solo se genera
un évulo.

La teoria cromosomica de la herencia

La relacion entre genes y cromosomas fue demostrada de-
finitivamente por Morgan y su equipo al trabajar con la mosca
del vinagre, Drosophila melanogaster. Morgan identificd ciertos
rasgos, como el color de los ojos o la longitud de las alas, cuya
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Ilustracion 5.22. Detalle de los procesos que ocurren en la profase I de un organismo
con 2n = 2 (Fuente: ASH).

expresion dependia del sexo del individuo, y dedujo que los ge-
nes responsables de los mismos se localizaban en el cromosoma
X. Se dice que dos genes estan ligados, o que entre ambos hay
ligamiento, cuando se ubican en el mismo cromosoma (como
los genes A/a, B/by C/c de la ilustracion 5.19). Légicamente, los
genes ligados deberian transmitirse en bloque a la descenden-
cia: un évulo recibiria, bien el cromosoma X que tiene los genes
paternos, bien el que posee los genes maternos. Pero a veces
se producian gametos en los que los genes paternos y maternos
aparecian recombinados en el mismo cromosoma. Morgan rela-
cion6 este hecho con un fenémeno identificado en la profase |
[véase la ilustracion 5.22]: la formacion de quiasmas, o “cruces”
entre cromatidas de cromosomas homélogos, que vendrian a ser
las huellas que deja el sobrecruzamiento.

Todas estas observaciones condujeron a Morgan y sus cola-
boradores a proponer en 1915 la denominada teoria cromoso-
mica de la herencia, con la que daria comienzo la era de la ge-
nética clasica.

La teoria cromosomica de la herencia concibe los genes
como fragmentos de cromosomas ubicados en posiciones fijas
(lamadas loci, plural de locus), capaces de duplicarse, recom-
binarse y transmitirse de generacion en generacion.
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Actividades

4.

10.

11.

12.

13.

14.

15.

16.

¢.Como podria explicarse la herencia de los caracteres adquiridos mediante la hipotesis de
la pangénesis? ¢Y la existencia de atavismos?

¢ Podrias sugerir alguna explicacion al problema del origen de las alas de las aves sin ape-
lar a la herencia de los caracteres adquiridos (actualmente no admitida)?

La separacion de la linea germinal es obvia en los animales: dichas células se hallan pro-
tegidas en las gonadas. ¢Ocurre algo similar en las plantas con flores?

Sabemos que, contrariamente a lo que pensaba Weismann, cada célula somatica posee
todos los determinantes (hoy llamados genes), aunque muchos hayan sido “desactiva-
dos”. ¢Qué sentido tiene entonces la separacion de la linea germinal?

Interpreta el experimento de Johannsen mostrado en la ilustracion 5.18.

¢.Como se podrian explicar, utilizando la hipétesis de Sutton, los resultados obtenidos por
Mendel (esquematizados en la ilustracion 5.17)?

Incluso si no hubiese sobrecruzamiento, ¢cuantos gametos diferentes podria generar un
organismo con nimero haploide n = 2? ;Y una persona (n = 23)?

¢Por qué los hibridos entre especies distintas suelen ser estériles?

Parascaris equorum es un nematodo parasito del caballo con 2n = 4 cromosomas. Re-
presenta mediante dibujos como se veria al microscopio una célula de este animal en
anafase mitética, otra en anafase | y una tercera en anafase Il.

JQuién es el “culpable” del sexo de un bebé: su padre o su madre? Razénalo.

En una fotografia de una célula se observan cinco cromosomas, de dos cromatidas cada
uno, en la placa ecuatorial. ¢En qué fase de la divisién celular se encuentra? Razona la

respuesta.

Si el ndcleo de un espermatozoide posee 0,7 picogramos de cromatina, ¢qué cantidad
tendra el de una célula en telofase 1? ¢ Y en la metafase y telofase mitéticas?

Repasemos lo que aprendiste en cursos anteriores. Si la meiosis de las plantas no origina
gametos, ¢como se forman estos? ¢Y en especies con ciclos haplontes?
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oo

Recuerda

e Los caracteres hereditarios estan determinados por fragmentos de cromosomas llamados
genes.

e Al hallarse los cromosomas por duplicado (homelogos), un individuo portara dos copias de
cada gen, una procedente de su padre y otra de su madre.

e Los genes se transmiten a la descendencia a través de los gametos, formados (directa o
indirectamente) mediante la meiosis. Este proceso tiene un triple efecto:

» Reduce el nimero de cromosomas a la mitad, formando células haploides.

» Recombina los genes por sobrecruzamiento de cromosomas homologos, de modo que
ningln hijo herede un cromosoma integro de uno de sus abuelos.

» Distribuye aleatoriamente los cromosomas maternos y paternos, contribuyendo a incre-
mentar la variabilidad genética de la que depende la seleccion natural.
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3. Genética de los
polimorfismos simples

Un aspecto crucial de la teoria cromosdmica de la herencia es
la capacidad de los genes para experimentar mutacion. El término
fue acunado por De Vries cuando, tras cultivar ejemplares de hier-
ba de asno (Oenothera lamarckiana), obtuvo plantas tan distintas
entre si y de sus progenitores que podian considerarse especies
totalmente nuevas. Llam6 mutaciones a estas variaciones de
gran calibre surgidas subitamente —sin necesidad de la acumula-
cion gradual de pequenas variaciones por seleccién natural—y, en
su opinion, Unicas artifices de la aparicion de nuevas especies?.

Inicialmente, Morgan intenté reproducir en Drosophila las
mutaciones que De Vries crey6 hallar en Oenothera. Pero pronto
constatd que se limitaban a cambios mas bien poco espectacu-
lares, y no a drasticas reorganizaciones del organismo; por ejem-
plo, a la aparicién de un individuo con ojos blancos en una po-
blacion de moscas con 0jos rojos. La unidad de mutacion, pues,
no residia en el individuo como un todo, sino en cada gen (en
este caso, en el responsable del color del 0jo), que podia sufrir
cambios capaces de alterar su expresion fenotipica. En 1919 se
confirmé esta idea al observar la aparicion de mutaciones (que
se heredaban como cualquier otro rasgo) en los descendientes
de moscas expuestas a los rayos X. La principal dificultad para
aceptarla se resumia en una pregunta: ¢cémo un cambio micros-
copico en un fragmento de cromosoma podia traducirse en una
alteracion a escala macroscopica?

3.1. El gen como unidad de funcion

Dos genetistas, el estadounidense George Wells Beadle
(1903-1989) y el ruso Boris Ephrussi (1901-1979), se propusie-
ron en 1935 contestar al interrogante. Desarrollaron una técnica
qgue permitia trasplantar un ojo embrionario desde una larva de
Drosophila mutante, cuya constitucion genética la haria desarro-
llar ojos de color bermellon (un color rojo muy vivo), hasta una lar-
va con genotipo “salvaje” (el mas habitual en la naturaleza, que
induce un color rojo mas apagado): el color del ojo trasplantado
resulto ser el salvaje, no el bermellon. Concluyeron que el mutan-
te tenia bloqueado algln paso de la ruta que conduce a la biosin-
tesis de un pigmento marrén, que atenua la viveza del color rojo:

Triptofano —> Quinurenina —=> Hidroxiquinurenina——=—>Pigmento marron (1)

y que la larva receptora habia suministrado los intermediarios
metabdlicos que le faltaban al ojo trasplantado. Experimentos

2 Mas tarde se advirtic que Oenothera tiene un sistema genético poco corriente, cuyos 14 cromosomas forman un anillo y se separan
originando dos tipos diferentes de gametos; asi pues, De Vries pretendié generalizar lo que, en realidad, es una rareza. Las mutaciones
de De Vries se llaman hoy macromutaciones y no son, ni de lejos, la fuente usual de variaciones y, menos auln, el origen de nuevas
especies.
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posteriores mostraron que el mutante bermellon era incapaz de
sintetizar quinurenina a partir de triptéfano, y en 1939 atribu-
yeron la deficiencia a un defecto en la enzima E, de la ruta me-
tabdlica (1), que es la que cataliza dicha reaccion. Repitieron la
experiencia con una mutacién en un gen diferente, de la que re-
sultaban moscas con los ojos de color cinabrio: también se debia
a una enzima alterada, en este caso la E,. Todo parecia indicar
que cada gen controla la sintesis de una enzima especifica,
y una mutacion supone una modificacion del gen que origina
una enzima alterada.

Beadle quiso ratificar esta conclusion llevando a cabo una ex-
periencia en cierto modo inversa: en lugar de seleccionar unos
genes conocidos y averiguar qué reacciones metabdlicas contro-
lan, partiria de las reacciones y trataria de ver qué genes habia
tras ellas. Se asoci6é con su compatriota Edward Lawrie Tatum
(1909-1975), y escogieron como material de trabajo un organis-
mo mas sencillo que Drosophila, el moho del pan Neurospora
crassa. El procedimiento descrito en la ilustracion 5.23 les per-
miti6é aislar mutantes incapaces de sintetizar algiin compuesto
esencial para su crecimiento; el cruzamiento con la cepa salvaje
posibilito la identificacion del gen involucrado.

Rayos X . Cuerpo

J ~ fructifero
: o &% —
/.Se.aislc:n los conidios

(esporas asexuales) de
Individuos mutantes.

Asca
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duciendo ascosporas.

Esfirpe i
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dios se fransfieren enfonces a medios suplemen-
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Pro Gl Lleu Tpo Ag Llys qgue el moho mutado es incapaz de sintetizaria.

Ilustracion 5.23. Experiencia de Beadle y Tatum con el moho del
pan, que les llevé a identificar a mutantes con alteraciones metaboli-
cas muy concretas (Fuente: ASH).

A raiz de estos trabajos, Beadle y Tatum formularon en 1945
la conocida como “hip6tesis de un gen, una enzima”, enunciada
mas arriba. El gen se concebia asi como la unidad de funcion.
Sin embargo, pronto perderia el estatus de unidad de mutacioén,
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al acumularse pruebas de que se podian producir mutaciones en
varios sitios de un Unico gen. Por ejemplo, una misma enzima po-
dia ser afectada por mutaciones ocurridas en distintos segmen-
tos cromosomicos, incluso en cromosomas diferentes. La razén
€s que una enzima o, en general, una proteina, puede constar de
varias cadenas polipeptidicas; la sintesis de cada una de ellas
estara controlada por un determinado fragmento de cromosoma
al que se denominé cistron, puesto que se detectaba al efectuar
una prueba genética llamada ensayo de cis-trans. La hip6tesis
de Beadle y Tatum habria de ser reemplazada, pues, por el prin-
cipio de “un cistron, un polipéptido”, que se podia enunciar “un
gen, un polipéptido” si se aceptaba la equivalencia entre gen'y
cistrons.

3.2. Fenotipo, genotipo y ambiente

La sencillez de la anterior locucién no debe inducir a error. La
expresion de un rasgo determinado rara vez depende de un Uni-
co gen. En realidad, el efecto aislado de un gen se observa solo
en experimentos controlados como los descritos, 0 cuando una
mutacion de dicho gen es de tal calibre que afecta al caracter so-
bremanera, enmascarando la accion de otros genes que influyen
en dicho rasgo.

Lo habitual es que sean muchos los genes que contribuyan
a un caracter, incluso a uno tan aparentemente sencillo como el
color de los ojos de Drosophila. Dicho rasgo depende de dos cla-
ses de pigmentos, marrén y rojo. La ecuacioén (2) resume la ruta
metabdlica de la sintesis de este Ultimo:

E E E
Precursor incoloro ———> Pigmento azul——=—> Pigmento amarillo ——> Pigmento rojo (2)

Igual que ocurria con la sintesis del pigmento marrén (ecua-
cion 1), cada paso esta catalizado por una enzima controlada, a
su vez, por un gen. Se conocen, ademas, tres genes implicados
en la sintesis de proteinas que transportan hasta el ojo las molé-
culas precursoras de los pigmentos. Otros genes cifran proteinas
que regulan la actividad de las enzimas, mediante mecanismos
como los que estudiaremos en la Unidad 6. Y un conjunto dife-
rente de genes dan lugar a proteinas que inducen o inhiben la
expresion de los otros genes, esto es, la produccion de sus co-
rrespondientes enzimas.

Mas aln, la expresion de un caracter (el fenotipo) casi siem-
pre estara influida por factores que no tienen que ver con los
genes (el genotipo), sino con variables como la temperatura, el
aporte de nutrientes o las hormonas segregadas en respuesta a
estimulos externos; en definitiva, con toda la gama de ambientes
por los que el organismo pasa y por los que ha pasado a lo largo
de su desarrollo.

3 Al Se ha propuesto permutar los términos del aforismo, que pasaria a expresarse como “un polipéptido, un gen”. Con ello se quiere
indicar que la sintesis de todo polipéptido esta controlada por un gen, pero la reciproca no es cierta: como veremos en las unidades 6
y 7, hay genes que contienen informacion para sintetizar varias proteinas y otros, en cambio, no cifran ninguna.
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La norma de reaccion

Averiguar como depende el fenotipo de todas esas circuns-
tancias genéticas y ambientales puede ser una tarea formidable.
Para comprobarlo, fijémonos en tan solo uno de los genes involu-
crados en una ruta metabdlica. Sus distintas variantes, surgidas
por mutacién, se conocen como alelos, y conducen en general a
enzimas que difieren en sus niveles de actividad, es decir, en la
velocidad con que transforman el sustrato en producto. La acti-
vidad puede variar de forma continua, desde enzimas con una

“z

actividad “optima” hasta enzimas no funcionales.

Cabria suponer que el producto final de la ruta metabdlica —y
el rasgo fenotipico que depende de él, como la longitud de un
ala o el color de una flor— tendra un valor tanto mas alto cuanto
mayor sea la actividad de la enzima. Pero a menudo no es este el
caso. Podria ocurrir, por ejemplo, que incrementar la eficacia de
la enzima acarreara la acumulacion de un metabolito capaz de
inhibir otra etapa de la ruta, de modo que la velocidad global de
la misma disminuyese; en definitiva, una mutacion en el gen pue-
de tener un efecto no lineal. Si se diesen cambios genéticos en
dos 0 mas enzimas de la ruta, el resultado de la mutacién en un
gen podria llegar a depender de los alelos presentes en los otros
genes. Y si los factores ambientales afectaran a la expresion del
rasgo, sera necesario conocer, para cada genotipo dado, como
variara el fenotipo correspondiente en respuesta a los cambios
ambientales. La relacion entre fenotipos y ambientes se puede
describir mediante un gréafico llamado norma de reaccion.

Se discute con frecuencia acerca del grado en que el ambien-
te o los genes influyen en un rasgo concreto como pueda ser la
orientacion sexual, o sobre si tal persona presenta “tendencia
genética” a engordar. La esterilidad de tales debates se pone

de manifiesto si se analiza la norma de reaccion

100
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Rendimiento lechero
[centenares de kg de leche anucles)

Norma de reaccion de z

adecuadamente. En la ilustraciéon 5.24, por ejem-
plo, se observa que las vacas X producen menos
leche que las vacas Z sea cual sea la calidad del
pienso, y que son mas sensibles a los cambios
de dieta; no faltariamos a la verdad diciendo que
el genotipo de X mengua el rendimiento lechero.
Sin embargo, el genotipo de Y tiene una norma
de reaccién que cruza a la de Z cuando la cali-
dad es alta. Aqui no podemos decir qué genotipo
es el de mayor rendimiento: segln sea la calidad

0 .
0% 20% A40%

Calidad del picnso (% respocto al optimo)

0%  100% del pienso, Z producird mas leche que Y, menos

0 lo mismo. No pueden compararse los genotipos

Ilustracion 5.24. Normas de reaccién. Se ha afirmando que “determinan” rendimientos distin-
representado la produccién de leche (fenotipo) de tos, ni que uno “tiende” a producir mas leche que
vacas que poseen tres genotipos distintos (X, Yy el otro; la Gnica manera correcta de caracterizar
Z) en relacion con la calidad del pienso (variable las diferencias entre los genotipos es dar sus nor-

ambiental). (Fuente: ASH).

mas de reaccion.
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Polimorfismos simples

El analisis genético de los caracteres no siempre es tan com-
plejo como acabamos de describir. Afortunadamente, existen
rasgos “comodos” cuyas peculiaridades facilitan su estudio, y a
ellos dirigiremos en lo sucesivo nuestra atencion. Estos rasgos
presentan las siguientes caracteristicas:

e Se trata de rasgos relativamente insensibles a las alteraciones
ambientales. Esto es, sus normas de reaccion son lineas rec-
tas horizontales o casi horizontales.

e Su variacion es cualitativa, no cuantitativa. Dicho en otros tér-
minos, los individuos se pueden encuadrar inequivocamente
en una categoria discreta, entre varias, sin que exista una
gama continua de valores (como ocurre, por ejemplo, con la
estatura o el peso).

e Su origen depende de la existencia de formas alternativas de
una enzima (aloenzimas) o de alguna otra proteina, distingui-
bles por su secuencia de aminoacidos; secuencia que, a su
vez, esta controlada por los diferentes alelos de un Gnico gen.

Este tipo de variacion recibe el nombre de polimorfismo sim-
ple. Para revelar su existencia en una poblacion se recurre a téc-
nicas como la electroforesis [véase la ilustracion 1.14], pues el
cambio de un aminoéacido puede alterar la carga eléctrica de la
proteina. También puede alterar su forma de plegarse, y ello faci-
lita su deteccién por el sistema inmunitario de los mamiferos: asi
se descubrié el polimorfismo en los tipos sanguineos humanos
[véase la ilustracion 5.25].

¢Como se nombran los genes?

Cada gen tiene un nombre (en inglés) y un simbolo, am-
bos escritos en cursiva. Existen diversas reglas de nomen-
clatura y criterios para nombrar genes; algunos de los mas
usuales son:

e A menudo el nombre describe el fenotipo del primer mu-
tante identificado. Por ejemplo, el gen white (de simbolo w)
es responsable del color blanco de los ojos de Drosophila.

e El producto de un gen, si se conoce, puede servir para
nombrar al propio gen. Asi, Aqp4 es el simbolo del gen
aquaporin 4, cuyo producto es una molécula de acuapori-
na del raton.

Los alelos de un gen se identifican frecuentemente ana-
diendo superindices a su simbolo (w?, we); el superindice +
senala el alelo “salvaje” (w*). En otras ocasiones se usan le-
tras diferentes para distinguir alelos (mayUscula para el alelo
dominante y minlscula para el recesivo).
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Ilustracion 5.25. La diversidad de tipos sanguineos del sistema ABO depende de la presencia

en la membrana de los globulos rojos de un oligosacdrido llamado sustancia H. Este se puede

transformar en antigeno A o B gracias a sendas aloenzimas de la glucosiltransferasa, cifradas

respectivamente por los alelos A y B del gen ABO. Un tercer alelo, 0, produce una enzima deterio-

rada incapaz de modificar la sustancia H. Para la inmensa mayoria de las personas la sustan-

cia H carece de propiedades antigénicas; en cambio, los antigenos Ay B inducen la presencia

de anticuerpos (anti A y anti B, respectivamente) en el plasma de las personas que no los poseen

(Fuente: ASH).

A veces las variaciones en la estructura de una enzima se
correlacionan con cambios observables en alglin caracter feno-
tipico. Mendel, por intento o por suerte, estudidé precisamente
rasgos que gozaban de esta propiedad, lo que le permitié derivar
las leyes de la herencia.

Por ejemplo, la sintesis de almidén en las semillas del guisan-
te depende de cuatro genes; uno de ellos, el gen SBEI, produce la
enzima | ramificadora de almidén (Starch Branching Enzyme 1),
que convierte la amilosa (la forma no ramificada del almidén que
muestra la ilustracion 2.13) en amilopectina. Si se halla presente
el alelo “salvaje” de SBEI (simbolizado por R), la semilla conten-
dra amilopectina, capaz de retener agua, y sera lisa; pero si solo
posee el alelo r, que cifra una enzima defectuosa, no habra mas
que amilosa, que retiene poca agua, y la semilla se arrugara. Los
otros tres genes carecen de alelos tan deteriorados como para
bloguear la ruta metabdlica, por lo que la presencia de uno u otro
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sera irrelevante frente a la aparicion de los diferentes alelos del
gen SBEI. De esta manera, la variacion del caracter “forma de
la semilla del guisante”, que se presenta en la ilustracion 5.16,
dependera de las variaciones en un unico gen (el SBEI).

3.3. Las leyes de Mendel

Puesto que la planta del guisante es un organismo diploide,
las semillas poseeran dos copias del gen SBEI (una en cada cro-
mosoma homélogo). Puede ocurrir que ambas correspondan al
mismo alelo (R o r), en cuyo caso se dice que su portador es ho-
mocigoto (sus genotipos se representaran por RR o rr, respecti-

Ilustracion 5.26. Ejemplares de dondiego de noche
(Fuente: http:/ /flickr.com).
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Ilustracion 5.27. Esquema de la primera ley de
Mendel aplicada a los tipos sanguineos ABO: toda la
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vamente); si son alelos distintos, el individuo
es un heterocigoto (Rr). Las semillas hete-
rocigbticas produciran la mitad de enzima, y
la mitad de amilopectina, que el homocigoto
RR; pero esa cantidad basta para “alisar” la
semilla, por lo que los genotipos RR y Rr mos-
traran el mismo fenotipo. Por tal razon el alelo
R sera dominante y el r sera recesivo (lo que
sedenotaR>ror<R).

Analogamente, si una persona posee en
sus dos cromosomas 9 el alelo A del gen
ABO (genotipo AA) producira solo antigeno A
[véase la ilustracion 5.25]; lo que les ocurrira
también a las personas con genotipo AO, ya
que, aunque tengan un gen defectuoso (0),
tienen al menos uno funcional (A). Asi pues,
A > 0. Por la misma razén, los individuos con
genotipos BBy BO seran del tipo B, con lo que
B> 0.

A veces, en cambio, el fenotipo del hetero-
cigoto presenta un valor intermedio entre los
fenotipos de ambos homocigotos. Si el alelo
CR determina una enzima que cataliza la pro-
duccién de pigmento rojo en la flor del don-
diego de noche (Mirabilis jalapa) a partir de
un precursor incoloro, y el alelo C" produce
una enzima inactiva, los genotipos homocigoé-
ticos C*CRy CWCY originaran respectivamente
flores rojas y blancas; pero las flores del hete-
rocigoto CRC%, al producir poco pigmento, se-
ran rosas. Hablamos entonces de dominan-
cia intermedia entre los alelos C?y CV. Otras
veces el heterocigoto expresa los dos alelos
sin “mezclarse”; asi, el tipo sanguineo AB
presenta ambos antigenos simultdneamente,
no un antigeno intermedio, y se dice que los
alelos Ay B son codominantes (en simbolos,
A =B).
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para formar gametos
Ilustraciéon 5.28. En los orga-
nismos diploides, los dos genes
A y B que determinan un rasgo
simple se unen tras la fecunda-

cion, de modo que se hallan jun-

tos en el cigoto y, por lo tanto,
en todas las células somdticas.
Dichos genes se separan de
nuevo (se segregan) durante la
meiosis (Fuente: ASH).
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Primera ley, o principio de uniformidad

Como muestra la ilustracion 5.17, la primera observacion de
Mendel se referia a la hibridacién de dos lineas puras o, en térmi-
nos actuales, a la descendencia de dos individuos homocigéticos
(la llamada generacion parental), por ejemplo RR y rr. Todos los
gametos haploides que cada uno de ellos formara a lo largo de
su vida portaran el mismo gen (Ry r, respectivamente). Por tanto,
la F, o primera generacion filial —los hijos— sera uniforme, con
idénticos genotipo (Rr) y fenotipo (semillas lisas). De igual modo,
al cruzar una planta de dondiego de noche de flores rojas con
otra de flores blancas solo se obtendran plantas de flores rosas.
La ilustracion 5.27 ofrece un tercer ejemplo, indicativo de que:

Todos los descendientes del cruce entre dos homocigotos
son iguales entre si.

Segunda ley, o principio de segregacion
La segunda ley de Mendel permite explicar la famosa propor-

cion 3:1 entre semillas lisas y rugosas observada en la F, (segun-
da generacion filial) tras autofecundar plantas de la F,.

@
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. ollo ' ol
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Ilustracion 5.29. Entre los hijos de dos heterocigotos pueden reapare-
cer fenotipos que existian en los abuelos, y algunos novedosos (como AB),
con independencia del sexo (Fuente: ASH).
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En esta segunda ley de Mendel, el punto esencial es [véase la
ilustracion 5.28]:

Durante la meiosis se separan (o se segregan) las dos
copias de un gen, de manera que cada gameto puede
contener una u otra copia con la misma probabilidad.
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Gametos recombinados
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Duplicacion
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Ilustracion 5.30. El ABO no es el tinico sis-

tema de tipos sanguineos. Otro polimorfismo

comin depende de un gen cuyo alelo RHD

produce el llamado antigeno Rh, mientras

que el alelo recesivo RHDneg es inactivo. Los

individuos con antigeno Rh son Rh-positivos

(Rh+), y los que carecen de él Rh-negativos

(Rh-). Al estar los genes ABO y RHD situados

en cromosomas distintos (9y 1, respectiva-

mente) se heredardn independientemente, se-
gun la tercera ley de Mendel (Fuente: ASH).

Considerando que la unién de gametos en la fecun-
dacion es cuestion de puro azar, entenderemos la con-
secuencia mas importante del principio de segregacion:
al cruzar dos heterocigotos Rr, entre la descendencia
se obtendran no solo heterocigotos (un 50 por ciento,
aproximadamente), sino también homocigotos RR y rr
(un 25 por ciento de cada tipo). Las proporciones diferi-
ran si el gen posee tres o mas alelos y los heterocigotos
gue se cruzan no son iguales (por ejemplo, AO y BO), asi
como en los casos en que exista dominancia interme-
dia o codominancia [véase la ilustracion 5.29].

Tercera ley, o principio de combinacion independiente

Durante la meiosis los miembros de una pareja de
cromosomas homologos se separan en células distin-
tas sin atender a lo que pase con los miembros de las
restantes parejas. De este modo, cada gameto recibira
cromosomas heredados del padre y otros heredados
de la madre (es decir, contendra combinaciones cro-
mosoémicas inexistentes en los gametos que se unieron
originalmente). Si los genes de dos rasgos simples se
ubican en cromosomas diferentes (no homélogos), esto
se traduce en que:

La segregacion de uno de los pares de alelos
sera independiente de la segregacion del otro
par, de manera que los genes se combinaran al
azar en la descendencia.

Esto es, un individuo diheterocigoto (un heterocigo-
to para dos genes distintos) formara gametos de cua-
tro tipos con la misma frecuencia [véase la ilustracion
5.30]: dos como los producidos por sus padres (game-
tos parentales) y dos gametos recombinados. Al cruzar
dos diheterocigotos, cada tipo de gameto masculino se
puede unir durante la fecundacién a cada uno de los
cuatro tipos de gametos femeninos, lo que da lugar a
16 combinaciones posibles, todas ellas igualmente pro-
bables. Podemos anotarlas en un tablero de Punnett,
como el que muestra la ilustracion 5.31 para ejempli-
ficar la segregacion de dos de los rasgos observados
por Mendel: como puede verse, la proporcion entre los
cuatro fenotipos es de 9:3:3:1.
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Ilustracién 5.31. Los genes para la forma de la semilla del guisante

(R y r) y para el color del cotiledon (Y = amarillo e y = verde, con Y>y)
estan en cromosomas diferentes (7 y 1, respectivamente), por lo que se les
aplica la tercera ley de Mendel (Fuente: ASH).

Cruzamiento prueba o retrocruzamiento

Como hemos visto, la Genética puede predecir el genotipo y
el fenotipo de la descendencia si se conocen los genotipos de los
padres. Pero también es capaz de averiguar el genotipo de los
progenitores, si se conoce el fenotipo de los hijos. Supongamos,
por ejemplo, que nos facilitan una planta que produce guisantes
amarillos; esto significa que su genotipo es, bien YY, bien Yy (si-
guiendo la simbologia de la ilustracién 5.31), pero ¢cual? La ilus-
tracion 5.32 muestra cOmo contestar a esta pregunta: cruzando
la planta con otra que produzca semillas verdes, que siempre ori-
ginara gametos y (ya que su genotipo es yy). Si todos los descen-
dientes producen guisantes amarillos, podemos estar bastante
seguros de que la planta problema es YY; si resulta que el 50 %
produce guisantes verdes, el genotipo sera Yy.

Este tipo de cruzamiento con el homocigoto recesivo se co-
noce como cruzamiento prueba o retrocruzamiento, y también
se puede efectuar cuando se trabaja con dos caracteres simples
controlados por genes situados en distintos cromosomas.
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Tlustraciéon 5.33. Ejemplos de
determinacion del sexo. En las
abejas y hormigas el sexo depen-
de de si el individuo es haploide
o diploide (A representa una
dotacién haploide de autoso-
mas, y AA la dotacion diploide).
Hay otros sistemas de determi-
nacion sexual mds exdticos; por
ejemplo, en algunos reptiles el
sexo depende de la temperatura
a la que se ha incubado el huevo
(Fuente: ASH).
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Ilustracion 5.32. Cruzamiento prueba para determinar si

una planta es homocigota o heterocigota (Fuente: ASH).

Modificaciones en el modelo de Mendel

Desde el “redescubrimiento” de las leyes de Mendel muchos

cientificos han intentado validar sus resultados en muchas espe-
cies. Pero a menudo han tropezado con dificultades a la hora de
obtener las proporciones mendelianas clasicas, incluso en ras-
gos polimorficos simples (es decir, sin necesidad de apelar a efec-
tos ambientales o a multiples genes). Algunas de las razones son:

1.

g

Muchos genes estan ligados, esto es, situados en un mismo
cromosoma. En tales circunstancias no se cumple la tercera
ley de Mendel: los gametos parentales y los recombinados no
se obtendran en la misma proporcion, sino que esta depen-
dera de la probabilidad de que se de sobrecruzamiento entre
los dos genes (si, por ejemplo, este no se produjese solo se
obtendrian gametos parentales).

La relacion 9:3:3:1 que tedricamente se obtiene en el cruce
entre dos diheterocigotos puede variar, pese a que los dos
genes estén encromosomas distintos y presenten alelos do-
minantes, como los estudiados por Mendel. Ocurre cuando
uno de los genes, al expresarse, suprime el fenotipo corres-
pondiente al otro gen. El fenémeno, del que la actividad 24
ofrece un ejemplo, se llama epistasia.

Como ya descubriera Morgan, existen genes situados sobre
los cromosomas sexuales, esto es, sobre los cromosomas que
generalmente fijan el sexo del individuo [véase la ilustracion
5.33]. Cinéndonos a especies como Drosophila o los mamife-
ros, que poseen cromosomas X €Y, se detectan genes ligados
a uno de ellos y que no se hallan en el otro. Se conocen como
genes ligados al sexo [véase la ilustracion 5.34]. La mayoria
de ellos estan ligados al cromosoma Xy algunos (pocos) estan
ligados al cromosoma Y, por lo que estos Ultimos nunca apare-
ceran en las hembras.
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Un ejemplo bien estudiado de gen ligado al cromosoma X
es F8, responsable de la sintesis de una proteina que intervie-
ne en el proceso de coagulacion de la sangre en el ser huma-
no llamada factor VIII. El alelo mutante Inv22 es defectuoso
y no produce un factor VIIl normal, aunque si una mujer solo
tiene una copia del mismo, el alelo normal situado en el otro
cromosoma X permitira la sintesis del factor VIII. En cambio,
un varén que posea el alelo mutante en su Gnico cromosoma
X padecera hemofilia A, que puede ser fatal al no producirse
la cicatrizacion de cualquier herida.

El alelo Inv22 se hereda como el alelo w de Drosophila,
incapaz de llevar hasta el 0jo los precursores de la sintesis de
pigmentos y responsable de su color blanco [véase la ilustra-
cion 5.35]. Se aprecia el mismo tipo de herencia en los genes
OPN1IMW 'y OPN1LW, proximos al F8, responsables de la sin-
tesis de pigmentos de la retina sensibles a la luz de la banda
espectral rojo-amarillo-verde; su deficiencia origina varias for-
mas de daltonismo (incapacidad de distinguir dichos colores).

La relacion de dominancia entre pares de alelos de ciertos
genes autosémicos cambia con el sexo, debido al influjo de
las hormonas sexuales en la expresion del rasgo. Asi, el alelo
del gen hairless (“calvo”) responsable de un tipo de calvicie es
dominante en los varones y recesivo en las mujeres.

Por ltimo, la presencia de genes que provocan la muerte del
individuo (letales) también varia las proporciones genotipicas
y fenotipicas esperadas. Un gen se llama deletéreo cuando
produce trastornos mas o menos graves.

Genes ligados totalmente Genes del cromosoma X con Genes ligados totalmente
homaologos en el cromosoma Y al cromosoma Y
l_ Reglon pseudoquiosomica PAR
[ ‘ —XG Genresponsable del XG
grupo sanguineo Xg
DMD— :
-, AMELE G oe AMELY < — SRY Gen responsable de la
- desarollo del ] : ey :
# sarmalts dantal |'L diferenciacion festicular
= 2 TSPY Genes implicados en
J—| T la diferenciacion de
l SMCX Genqguecifra SMCY i |_L los espemnatozoides
2 el anfigeno HY de Heterocromatina
= histocompatibilidad
1

Genes paralos OPNTUW—T ___ peqisn pseudooutosdmica PAR2
pigmentos del OPNTMW

0jo que captan
luz roja v verde

Cromosoma X Cromosoma Y

Ilustracion 5.34. Algunos genes ligados a los cromosomas sexuales (X e Y) de la especie

humana. Ambos cromosomas incluyen dos pequenias regiones homdélogas (pseudoauto-

somicas) que delimitan una extensa region que no se recombina, aunque algunos de los

genes que contiene poseen sus homalogos en el otro cromosoma. El gen SRY induce a las

gonadas embrionarias indiferenciadas a transformarse en testiculos (Fuente: ASH).
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Gametos

Primera
generacion
filial

Gametos

Segunda
generacion
filial
Macho de Macho de Hembra de Hembra de
0j0s rojos 0ios blancos 0Ojos rojos 0l0s rojos

Tlustraciéon 5.35. Morgan demostré que el gen white, que produce ojos blancos en Drosophila, estd ligado
al cromosoma X. Era la uinica manera de explicar que en la F2 solo los machos presentaran ojos blancos
(Fuente: ASH).

Actividades

17. Al cruzar plantas de dondiego de noche que tenian flores rosas se obtuvieron 5.000 des-
cendientes. ¢Cuantos esperariamos que tuviesen flores rojas, rosas o blancas?

18. Un gen bw+ produce la enzima E, de la ruta (2); su alelo mutante bw cifra una enzima in-
activa. Si las enzimas de la ruta (1) fuesen totalmente funcionales, ¢qué fenotipos posee-
ran las moscas con genotipos bw+ bw+, bw+ bw y bw bw? ¢Cémo sera la descendencia
del cruce de dos heterocigotos?

19. Una pareja, de tipos sanguineos Ay B, tiene tres hijos. Si las abuelas eran del tipo O, cal-
cula la probabilidad de que ningln hijo tenga el mismo tipo que sus padres.
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20. Elgen agoutidel raton incluye los alelos Ay A’ (letal). Los ratones con genotipo AA poseen
pelaje de color normal, los AAY presentan pelaje amarillo, obesidad y diabetes, y los cigotos
A’A mueren durante la etapa embrionaria. ¢Coémo sera la descendencia del cruce entre
dos ratones amarillos?

21. Juan es de los tipos sanguineos A y Rh+; su madre era O y Rh-. Pepa es de los tipos AB y
Rh-. ¢Qué hijos podrian tener Juan y Pepa, y con qué probabilidad?

22. El gen Le del cromosoma 4 del guisante controla la sintesis de giberelinas, hormonas in-
ductoras del crecimiento en altura de la planta; su alelo le origina una enzima defectuosa.
Al autofecundar una planta alta productora de semillas lisas (obtenida con el polen de una
planta enana con semillas rugosas), ¢como sera la descendencia?

23. Boris sabe que es de los tipos Ay Rh+, pero ignora si su genotipo es AADD, AADd, AODD
0 AODd (se ha representado por D el alelo RHD, y por d el RHDneg). ¢ Podria su matrimonio
con Ana (de tipos O y Rh-) ayudarle a averiguarlo?

24. El color purpura del maiz depende de dos genes: el gen A convierte un precursor incoloro
en un intermediario también incoloro, al que el gen B transforma en un pigmento purpura;
los alelos recesivos a y b son inactivos. ¢Qué descendencia producira la autofecundacion
de una planta AaBb?

25. 25. El alelo p+ del gen OPN1LW induce la sintesis del pigmento que permite captar luz
roja; el alelo p no es funcional. ¢Cémo seran los hijos de una mujer que tiene vision normal

(pero cuyo padre era daltonico) y de un hombre dalténico?

26. 26. Se ha dicho que la hemofilia la transmiten las mujeres, pero solo la padecen los varo-
nes. ¢Es eso cierto? ¢En qué circunstancias podria ser hemofilica una mujer?

(L)

Recuerda

La expresion de un caracter hereditario depende generalmente de muchos genes y de fac-
tores ambientales. Los polimorfismos simples, en cambio, solo varian si lo hacen los alelos de
un dnico gen, que se hereda conforme a las leyes de Mendel:

e La F1 del cruce entre dos organismos homocigotos es uniforme.
e Los dos alelos de un gen se segregan durante la formacion de los gametos.

e La segregacion de diferentes parejas de alelos es independiente.

e Existen numerosas excepciones a las leyes de Mendel, incluso para rasgos simples. Son
ejemplos la existencia de ligamiento, la epistasia o la relacién con el sexo.
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Solucionario

1.

A: Metafase. B: Anafase temprana. C: Prometafase. D: Metafase vista desde un polo del huso.
E: Telofase. F: Anafase tardia.

Porque los microtlbulos estan implicados en la separacién exacta de los cromosomas, ya que
permiten que cada célula hija reciba un juego completo de cromosomas.

A. Es una célula en metafase, en la que se identifican los polos (flecha) y los microttbulos del
huso, asi como los cromosomas en la placa ecuatorial (color claro).

B. Las flechas senalan, de izquierda a derecha: un poro nuclear, masas de heterocromatina, el
reticulo endoplasmatico rugoso con sus ribosomas y una mitocondria. Pueden apreciarse cla-
ramente la doble membrana de la envoltura nuclear y los ribosomas de la membrana externa.
Las éareas claras y oscuras en el interior del nlicleo se corresponden, respectivamente, con
eucromatina y heterocromatina.

C. Es un centrosoma, formado por un diplosoma (dos centriolos dispuestos perpendicular-
mente, uno de los cuales esta senalado por la flecha de la izquierda) rodeados de un
material pericentriolar (flecha de la derecha).

La herencia de los caracteres adquiridos se explicaria porque, al modificarse las células de
un organismo a lo largo de su vida (por ejemplo, al hacer deporte se refuerzan células muscu-
lares) emitirian gémulas asimismo modificadas, que “compondrian” un organismo en el que
ya existirian esos rasgos (un bebé mas fuerte). En cuanto a los atavismos, se deberian segin
Darwin al despertar accidental de gémulas que habrian permanecido “dormidas” o inactivas
durante larguisimos periodos de tiempo.

Una posible explicacion, en la que insistio el propio Darwin, reconoce para empezar que el 2
% de un ala no ofrece ningln beneficio aerodinamico y, por lo tanto, no podria haberse forma-
do ni convertido en un ala funcional si la seleccion natural hubiese actuado generacion tras
generacion para favorecer a los individuos que vuelan mejor. Pero la evolucion sélo requiere
continuidad a lo largo de las generaciones en la eficacia biolégica (éxito reproductivo), no con-
tinuidad en una funcion dnica. Un 2 % de un ala podria haber proporcionado algin beneficio
no relacionado inicialmente con el vuelo. Por ejemplo, las plumas primordiales podrian haber
servido para regular la temperatura corporal (un ave con mas plumas tendria mas esperanza
de sobrevivir a una bajada de temperaturas y, por tanto, mas probabilidad de reproducirse) o
para defenderse (las plumas primitivas tenian forma de pulas); a base de crecer, llegaria un
momento en que el ave “descubriria” que también son Utiles para el vuelo.

Se ha descartado la separacion entre las lineas somatica y germinal en las plantas, ya que
no hay modo alguno de que las células germinales puedan desplazarse desde una génada
central hasta las flores, que es donde tiene lugar la fecundacién. Las células destinadas a
transformarse en gametos se originan a partir de tejidos somaticos, concretamente meriste-
mos del tallo, bajo la induccién de ciertas moléculas reguladoras del crecimiento.

No, desde luego, el sentido que le daba Weismann, puesto que todas las células contienen la
totalidad de los genes. Ahora bien, si para que una célula somatica se diferencie en, digamos,
una célula epitelial, es necesario desactivar un buen nimero de genes, para que se forme
un gameto a partir de la célula epitelial seria necesario reactivar esos mismos genes. No hay
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10.

11.

12.

13.

razbn para que esto no pueda ocurrir, como lo demuestra el caso de las plantas. Pero si los
gametos se forman a partir de células que permanecen indiferenciadas desde el desarrollo
embrionario —como las de la linea germinal— no hay necesidad de reactivar genes, lo que
conlleva menor gasto y menor posibilidad de cometer errores.

Todos los individuos de la linea pura inicial tenian el mismo genotipo, y las diferencias entre
ellos se debian a factores ambientales que no se heredan.

Los hibridos de la primera generacion habrian heredado de uno de sus progenitores un cro-
mosoma con el gen responsable de la textura lisa de la semilla; el cromosoma homélogo,
heredado del otro progenitor, contendria el gen responsable de la semilla rugosa. Al estar
juntos ambos genes sélo se manifiesta el dominante, y por ello todos los individuos producen
guisantes lisos. Al separarse los cromosomas durante la formacion de los gametos, el 50 %
de éstos llevaria el cromosoma con el gen para la semilla lisa, y el otro 50 % el de la semilla ru-
gosa. La Unica posibilidad de que en la segunda generacién aparezcan guisantes rugosos es
que se fecunden dos gametos con ese gen, lo cual ocurre en un 25 % de las ocasiones (igual
que si tiramos dos monedas al aire y pretendemos obtener dos “caras”). Las predicciones se
cumplen: de las 7324 semillas obtenidas por Mendel 1850 eran rugosas, lo que supone el
25,3 %.

Si n = 2 habra dos pares de cromosomas homoélogos. Llamemos 1p y 1m a los cromosomas
nimero 1 procedentes del padre y de la madre, respectivamente, y 2p y 2m a la correspon-
diente pareja de cromosomas nimero 2. Un gameto ha de tener un cromosoma de cada pa-
reja, pero es cuestion de azar que en cada caso lleve el cromosoma paterno o el materno. Por
lo tanto, los posibles gametos son: 1p2p, 1p2m, Im2p y 1m2m; es decir, 4 en total, lo que
corresponde a 2n con n = 2. En el caso de la especie humana, con n = 23, el niUmero total de
combinaciones posibles asciende a 223 = 8 388 608.

La efectividad del proceso de reducciéon cromosdmica depende criticamente del empareja-
miento de homologos. Pero en un hibrido procedente de dos especies distintas (por ejemplo
una mula, cuyo padre es un burro y su madre una yegua) los cromosomas son demasiado
diferentes como para emparejarse, y no se forman gametos viables.

Los cromosomas paternos se representan en negro, y en blanco los maternos. Si se hubiesen
recombinado, en las anafases | y Il deberian aparecer “mezclados” el blanco y el negro.

P b

NP RNVERY 4 NS

- - =t

¥

Anafase Anafase Anafaselll

Exclusivamente el padre: al tener la madre dos cromosomas X (se dice que es XX), solo pro-
ducira gametos con un cromosoma X; en cambio, el padre (XY) producira gametos con el
cromosoma X y gametos con el cromosoma Y (un 50 % de cada tipo). Si un espermatozoide
X fecunda a un 6vulo (siempre X), nacera una nina; si es un espermatozoide Y el que alcanza
el évulo, nacera un nino.
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20.

Los cromosomas estan en la placa ecuatorial, asi que se trata de una metafase. Puede ser
una metafase mitética, una metafase | o una metafase Il (ambas meiéticas). En una metafa-
se mitotica tiene que haber 2n cromosomas en la placa ecuatorial; pero sea cual sea el valor
de n, nunca podra ser 2n igual a 5. Tampoco puede ser una metafase I, porque tendrian que
observarse n bivalentes (no cromosomas “sueltos”). Se trata, por tanto, de una metafase Il,
correspondiente a una célula con n = 5 (originalmente, pues, tendria 10 cromosomas).

El nucleo de un espermatozoide, resultante de la meiosis, tiene n cromosomas de 1 croma-
tida cada uno, lo que hace un total de n cromatidas, que pesan 0,7 pg. En la metafase mi-
totica hay 2n cromosomas de 2 cromatidas cada uno; en total 4n cromatidas, que pesaran
4 x 0,7 = 2,8 pg. En la telofase mitoética cada nicleo hijo ha recibido 2n cromosomas de 1
cromatida, lo que supone 2n cromatidas (2 x 0,7 = 1,4 pg). En la telofase | cada ndcleo hijo
contiene n cromosomas de 2 cromatidas, es decir, 2n cromatidas con un peso de 1,4 pg.

En las plantas, las meiosporas forman un individuo haploide llamado gametofito. En plantas
como los musgos y los helechos, sobre el gametofito se forman unas estructuras reproduc-
toras (anteridios y arquegonios) que, por simple mitosis, generan los gametos; en las angios-
permas el gametofito esta reducido a unas pocas células (tres células en el grano de polen 'y
ocho en el 6vulo), pero también originan gametos por mitosis (ya que son células haploides).
Tras la fecundacion los gametos forman un embrion diploide que se desarrolla dando el es-
porofito; es aqui donde tiene lugar la meiosis, originando las meiosporas.

Los ciclos haplontes son caracteristicos de ciertos protozoos y de la mayoria de los hon-
gos. En ellos la meiosis tampoco origina gametos, sino esporas que se reproducen por mitosis
originando un individuo a veces pluricelular; éste, por mitosis, produce gametos, los cuales for-
man (tras la fecundacion) un cigoto en el que inmediatamente ocurre la meiosis, cerrando asi
el ciclo.

Se trata de un cruzamiento de dos heterocigotos (C*C" x C*C"), por lo que los gametos forma-
dos por cada una de las plantas son CRy CW en una proporcion del 50 %, respectivamente. Si
cruzamos estos gametos en un tablero de Punnett, comprobamos que obtenemos un 25 % de
plantas C?CR con flores rojas (en total, 1250 plantas), un 50 % (2500) con flores rosas (C*C")
y un 25 % (1250) con flores blancas (C"CY).

bw*bw*: 0jos rojos; bw*bw: 0jos rojos; bwbw: ojos marrones. Al cruzar dos individuos de geno-
tipo bw*bw se obtendran hijos con los ojos rojos y marrones en proporcion 3:1 (segunda ley
de Mendel).

Tanto el hombre como la mujer han recibido de sus respectivas madres el alelo O; por tanto,
uno sera AO y el otro BO. El individuo AO formara un 50 % de gametos con el alelo A y otro
50 % con el 0; el individuo BO tendra un 50 % de gametos con el alelo By otro 50 % con el
0. Si realizamos el cruzamiento entre los distintos tipos de gametos de uno y de otro (tablero
de Punnett) obtenemos que un 25 % (1/4) de los hijos puede ser de genotipo 00 y otro 25 %
puede ser AB; en total, un 50 % (1/2). Como son tres los hijos de la pareja, podemos concluir
que hay una probabilidad de (1/2)® = 1/8 de que ninguno tenga el mismo tipo sanguineo que
sus padres.

Al cruzar dos individuos AA” 1/3 de la descendencia tendra pelaje normal, y los 2/3 pelaje
amarillo (los que mueren antes de nacer no se incluyen en el recuento). En este caso, resol-
vemos el problema como en el caso anterior pero tenemos que tener en cuenta que la com-
binacion AYAY (tedricamente un 25 % de la posible descendencia) mueren antes de nacer por
lo que no han de ser estimados en el resultado final.
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Se trata de dos caracteres: grupo sanguineo del sistema ABO y grupo sanguineo del sistema
Rh. En el caso del padre nos indica que es Ay Rh+; el dato de que la madre era O y Rh- nos
permite deducir que este hombre es heterocigoto para ambos caracteres. El genotipo de la
madre esta claro (ABdd), habiéndose representado por D el alelo RHD, y por d el RHDneg. Rea-
lizamos el cruzamiento de la forma descrita en la ilustracion 5.30. Los resultados son: hijos A
y Rh+: 1/4.; hijos Ay Rh-: 1/4; hijos AB y Rh+: 1/8; hijos AB y Rh-: 1/8; hijos By Rh+: 1/8;
hijos By Rh-: 1/8.

El cruce es de una planta LeleRr consigo misma. Realizamos el cruzamiento tal como se

describe en la ilustracion 5.30. Se obtienen 9/16 de plantas altas y con semillas lisas, 3/16
de plantas altas y con semillas rugosas, 3/16 de plantas enanas con semillas lisasy 1/16 de

Si fuese AADD, el 100 % de los hijos serian de los tipos Ay Rh+. Si fuese AADd, el 50 % de los
hijos serian de los tipos Ay Rh+y el 50 % Ay Rh-. Si fuese AODD, el 50 % serian de los tipos
Ay Rh+yel 50 % Oy Rh+.Y sifuese AODd, el 25 % de los hijos serian de los tipos Ay Rh+, el

El 50 % de los varones y el 50 % de las mujeres padecerian daltonismo.

) debe ser hija de un padre hemofilico (X

22.
plantas enanas y con semillas rugosas.
23.
25% Ay Rh-,el 25% OyRh+yel 25 % Oy Rh-.
24. 9/16 plantas coloreadas (purpura) y 7/16 plantas incoloras.
25.
26. Para que una mujer sea hemofilica (X X

Inv22

Y) y de una madre portadora (X, ,,* X, ,.); sgﬁfel 25 % de la descendencia corresponderlgzé
mujeres hemofilicas. Ademas, el alelo Inv22 es muy raro en la poblacion, por lo que ya tiene
que ser casualidad que una mujer portadora procree con un varén hemofilico (cuyas posibili-
dades de llegar a la madurez sexual son, ademas, pequenas). Por estas razones se conocen

muy pocos casos de mujeres hemofilicas (no obstante, existen).

(Glosario

Atavismo

Aparicion inesperada de ras-
gos que estaban presentes en
cierto linaje en un remoto pa-
sado, pero que estan ausentes
en las generaciones actuales.

Por ejemplo, a veces los caba-
llos presentan dedos extra en
sus patas, similares a los que
poseian sus antecesores.

Endospermo

Tejido que rodea al embrion
de las plantas con semilla
(espermatofitas) y le sirve de
nutrimento.

Esta compuesto principal-
mente por almiddn, aunque
también incluye aceites y
proteinas.

Segmentacion

Conjunto de divisiones celu-
lares por las que una célula
fecundada (cigoto) se desa-
rrolla originando un cuerpo
con forma de balén pinchado,
la blastula, formada por unas
128 células que rodean una
cavidad central llena de liqui-
do (blastocele).
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