OS XENES LOCALIZANSE NOS CROMOSOMAS

Nas moléculas de ADN dos cromosomas atépanse os xenes. Cada xene € unha secuencia
de nucledétidos do ADN con informacion para a sintese dunha proteina responsable da
presencia dun determinado caracter no organismo onde se atopa. A rexion do cromosoma
onde se atopa un xene denominase locus (en plural, loci).

Nas células diploides, dos organismos de reproduccion sexual, por cada cromosoma herdado
do pai existe outro igual herdado da nai (parellas de cromosomas homélogos). Por iso existen
alomenos dous xenes para cada caracter, un herdado do pai e outro da nai, situados no
mesmo locus de cada un dos cromosomas homaologos.

Pa_t_erno Matgrno

Locus do xene para Locus do xene para
O grupo sanguineo —p <—— O grupo sanguineo
herdado do pai herdado da nai

Parella de cromosomas homodlogos




AS VARIACIONS DUN CARACTER DEBENSE A ALELOS DISTINTOS

Os seres vivos da mesma especie comparten os mesmos caracteres, ainda que
presentan variacions na manifestacion destes caracteres entre os distintos individuos.
As variacions dos caracteres (por exemplo, da cor do pelo ou dos ollos, do grupo
sanguineo...) son debidas a variacions nas secuencias dos xenes que os determinan.
As distintas variantes dos xenes chamanse alelos.

O conxunto de xenes ou alelos que presenta un individuo para un ou mais caracteres
constitien o xenotipo. O caracter ou conxunto de caracteres que manifesta o individuo
constitle o_fenotipo. O fenotipo non s6 depende dos xenes senon tamén do ambente
polo que podemos escribir:

Fenotipo= Xenotipo + Ambente




HOMOCIGOSE E HETEROCIGOSE

Cando para un caracter o individuo presenta os dous alelos iguais dise que 0 seu xenotipo
€ homocigotico ou homocigoto ou ben que hai homocigose. Pola contra, a presencia de
alelos distintos para un caracter denominase heterocigose e 0 xenotipo sera heterocigoto.
Os xenes alelos represéntanse mediante letras e asignase unha letra para cada xene,
diferenciando os distintos alelos mediante subindices, superindices, maiuscula e minuscula,
etc, dependendo do tipo de herencia.

Homozigoto

AR

Heterozigofto
A'a

Homozigoto
aa

Par de alelos

dominantes i
G

homocigoto

Par de alelos
recesivos

homocigote A |

Par de alelos
heterozigoto

Alelo
recesivo

BE

| ==locus

de un gen

Alelo
dominante




HERDANZA DOMINANTE

determina o caracter dominante
A{maniféstase sempre que esta presente
2 Alelos <:
4 {determina O caracter recesivo
maniféstase s6 en ausencia do alelo dominante

( )
AA= Homocigoto dominante )

» Caracter dominante
3 posibles < Aa= Heterocigoto } 2 posibles
Xenotipos : fenotipos

Aa= Homocigoto recesivo » Caracter recesivo

Xenotipo aa Xenotipos AA/Aa

Fenotipo recesivo Fenotipo dominante




Alguns caracteres hereditarios
dominantes na especie humana

| e
IR

A




OUTROS CARACTERES DEBIDOS A XENES DOMINANTES OU RECESIVOS

A polidactilia € un caracter dominante

O albinismo é un caracter recesivo




SIMBOLOXIA DOS CRUZAMENTOS

Os cruzamentos indicanse cun signo x. Asi, o cruzamento entre dous xenotipos homocigotos
indicariase deste xeito: AAx AA, aax aa ou AAx aa. No primeiro caso, cada un dos
proxenitores produce un 100% de gametos co xene A e por iso todos os descendentes (12
xeracion filial) seran tameén de xenotipo AA pois procederan da fecundacion de gametos co
alelo A con gametos tamen co alelo A. No segundo caso a descendencia sera 100% de
xenotipo aa polo mesmo motivo. O cruzamento AA x aa producira un 100% de descendentes
heterocigotos Aa. A xeracion paterna simbolizase cun P e a primeira xeracion filial con F1.

P: AA Xx AA P:. AA X aa P: aa Xx aa
Gametos: A A JA a a a
100% 100% 100% 100% 100% 100%
,
Xenotipos : AA Aa aao
-, 100% 100% Lo
Fenotipos: Dominante Dominante Recesivo
\ 100% 100% 100%



CRUZAMENTOS CON HERDANZA DOMINANTE (1)

Xeracion paterna Aa X Aa

/0

Gametos—p» °

/° 75% Fenotipo dominante

\a 25% Fenotipo recesivo




CRUZAMENTOS CON HERDANZA DOMINANTE (1)

Xeracion paterna Aa X aa

Gametos—»

/° 50% Fenotipo dominante

\a 50% Fenotipo recesivo




CRUZAMENTOS CON HERDANZA DOMINANTE (l1I)

Xeracion paterna Aa X AA

Gametos—»

@ 100% Fenotipo dominante




HERDANZA INTERMEDIA E CODOMINANCIA

A1 determina el caracter 1
2 alelos

A2 determina el caracter 2

rA1 A, = Homocigoto 1 } Caracter 1 h

Caracter intermedio
3 posibles < A, A, = Heterocigoto <entre 1 e 2= Herdanza intermedia > 3 posibles
fenotipos

xenotipos Caracteres 1y 2

a la vez=Codominancia

A A =Homocigoto 2 » Caracter 2

\ y,

Herencia
Intermedia




ALELISMO MULTIPLE OU SISTEMA MULTIALELICO: GRUPO SANGUINEO ABO

Alelismo multiple é a existencia, nunha poboacion, de mais de dous alelos para un
caracter, dos cales cada individuo so ten dous. Un caracter humano que depende
dun sistema multialélico, € o grupo sanguineo ABO. O grupo sanguineo ABO € un
sistema de 3 alelos, dous deles codominantes, que se representan por I* e I°, e 0
terceiro recesivo frente aos outros dous, e se representa por i. Os dous primeiros
determinan os grupos A e B respectivamente e o alelo i determina o grupo 0. O
heterocigoto I* I° presentara grupo sanguineo AB.

XENOTIPOS FENOTIPOS

A 1A

Antigeno A Antigeno B

Grupo A
1* i

Tipo sanguineo A Tipo sanguineo B

Grupo B
Antigeno AB Sin antigenos

7

Tipo sanguineo AB Tipo sanguineo 0

Grupo AB

Grupo O




ANTIXENOS E ANTICORPOS NO GRUPO SANGUINEO ABO

Genotipo Polisacaridos : Reaccion con anticuerpos
(Alletos de la superficie Anticuerpos en
presente) de los globulos rojos el plasma sanguineo Anticuerpos A Anticuerpos B




COMPATIBILIDADE DE SANGUE NAS TRANSFUSIONS

O receptor dunha transfusion non debe recibir sangue con antixenos diferentes aos que el
ten, tanto do grupo ABO como do Rh. Polo tanto, o AB+, que presenta todolos antixenos
posibles, é o receptor universal e o O-, que non ten ningun antixeno € o donante universal,
ainda que unicamente podera recibir sangue O-. na seguinte taboa indicanse as posibles

compatibilidades entre os distintos grupos sanguineos.

u)
o
+ll
-
=)
—
=
L

PecEanrgﬂ
- | AB+ 0+



O FACTOR RH

Outro antixeno presente na superficie dos glébulos vermellos é o factor Rh, denominado
asi porque descubriuse no sangue dun mono de laboratorio da especie Macaccus rhesus.
As persoas que posuen este antixeno (un 85% da poboacion) denominanse Rh positivas

e as que non o posuen, Rh negativas. A transfusion de sangue Rh+ a unha persona Rh-
induce nesta unha resposta inmunitaria que poder poiier en perigo a sus vida. Por iso, e
moi importante ter en conta a compatibilidade de sangues antes de realizar una transfusion.

Frecuencia dos O nome de Rh deste factor
grupos sanguineos __, sanguineo procede da
na poboacién mundial Exemplo de transmision do especie Macacus rhesus
factor Rh a descendencia onde se atopou este antixeno

% POBLACION por primeira vez

Factor RH
o |« Paie - Mtre-
T —

7




DETERMINACION CROMOSOMICA DO SEXO

O sexo esta determinado por un par de

/— cromosomas sexuais ou heterocromosomas —\

Iguais (XX 0 ZZ) no
sexo homogameético

Produce 1 so tipo de
gametos (todos con X ou con Z)

Femias de Mamiferos,
Equinodermos, moitos
Artropodos..

Machos de Aves, Anfibios,
Réptiles, Peixes e algunhas
volboretas

Distintos (XY o ZW) o solo uno (XO)
no sexo heterogameético

Produce 2 tipos de gametos
(a mitade con X ou Z e a outra mitade
con Y ou W ou con ningun)

Machos de Mamiferos, Equinodermos,
moitos Artropodos...

Femias de Aves, Anfibios, Réptiles,
Peixes e algunhas volboretas.



EN MAMIFEROS E AVES O SEXO ESTA DETERMINADO POR UN PAR DE CROMOSOMAS

Nos mamiferos, os machos son 0 sexo heterogameético e as femias, o0 sexo homogameético.
Nas aves ocurre o contrario, 0 sexo homogameético corresponde aos machos e 0 sexo
heterogamético as femias.

Not that it reall
= = -

- —ALETS AaNyway;
he's probably fixed




DETERMINACION CARIOTIPICA DO SEXO

Nos insectos sociais, como abellas, formigas ou avispas, o sexo depende da dotacion

cromosomica do individuo: os machos son haploides e as femias diploides. Os machos
provefien de 6vulos que se desenvolven sen ser fecundados (partenoxenese) e as
femias de 6vulos fecundados. Os gametos na femia reproductora orixinanse por meiose

e nos machos por mitose.

Haplo-Diploid Sex Determination in Bees

Queen
(Diploid)

Workers

_ (Diploid)
(Haploid)

Sister-Workers are 75% - related to each other




DETERMINACION AMBIENTAL DO SEXO

Nalguns animais a determinacion do sexo depende de circunstancias ambientais.O medio
modifica o metabolismo das células embrionarias determinando asi o sexo. O caso mais
comun € o dos crocodilos, caimans e aligatores, nos que a temperatura de incubacion dos
ovos determinan o sexo das crias, xa que se é superior a 27 °C sairan machos e, se e
inferior, sairan femias. Nas tartarugas tamén a temperatura de incubacion determina o sexo
das crias, pero neste caso a temperaturas mais altas desenvolveranse femias e a menores

temperaturas machos.




HERENCIA DO SEXO NA ESPECIE HUMANA

As mulleres, por ter dous cromosomas X producen unicamente ovulos cun cromosoma X,
pero os varons, produciran dous tipos de espermatozoides na mesma proporcion: a mitade
Cco cromosoma X e a outra mitade co cromosoma Y. Deste xeito, 0 sexo da descendencia
estara condicionado polo tipo de espermatozoide que fecunda a cada 6vulo. Asi, a
probabilidad de ter un fillo ou unha filla € a mesma, un 50% ,en cada nacemento.

How is Sex Determined in Humans?

sperm
Speim.

X Q)

+ Sex is determined by Y

the sex chromosome
carried by the sperm.

What sex
chromosome is
carried by the egg?

XX XY

€99
® | XX XY




HERDANZA LIGADA AO SEXO

Os cromosomas sexuais non son perfectamente homologos, xa que o cromosoma X € maior
gue o0 Y e sO un pequeno segmento en ambos presenta homoloxia (sinalado en lila na imaxe

inferior).

Segmentos
homologos

bew.rpen Jsem:lmutufm'nal
regions

)

diferenciais x/Y

A Segmentos

Os segmentos diferenciais dos cromosomas
X e Y teran xenes para caracteres distintos,
dos cales, no caso do cromosoma X, 0S
varons so teran un e as mulleres dous alelos
e no caso do cromosoma Y, as mulleres
careceran destes xenes, que rexiran
caracteres exclusivamente masculinos, que
seran herdados do pai por todos 0s seus
fillos varons.

A herdanza dos caracteres rexidos por estes
xenes denominase “herdanza ligada ao
sexo", para diferenciala da “herdanza
autosomica“ dos xenes gue se atopan nos
outros cromosomas.



HERDANZA DUN XENE LIGADO AO SEXO (CROMOSOMA X) EN DROSOPHILA

Hembra Macho

wild type (normal) de ojos blancos de ojos rojos




A HEMOFILIA: UNHA ENFERMIDADE REAL CON HERDANZA LIGADA AO CROMOSOMA X

A hemofilia foi especialmente estudiada porque afectou as familias reais europeas descendentes
da reina Victoria de Inglaterra, quen a transmitiu a un dos seus fillos (que faleceu de hemorraxia
interna tras unha caida) e alomenos a duas das suas fillas. Non se cofiecian casos de hemofilia

entre os antepasados da reina Victoria polo que suponse que a enfermidade apareceu debido a
unha mutacion nun dos alelos normais de ésta.

tarip i s ol hev Goedby, 188 T

€1 Paspapivriing



ARBORE XENEALOXICO DA REINA VICTORIA DE INGLATERRA

(> Mujer Normal &

. : YVardn Maormal
. Victoria | Echeard
Mujer portadora . :
¢ 0 heteracigota J—(|; ] Vardn Hemaofilico .

Victoria | Albert

|
{HL,HT J) ] OO o O OTLEGDM J) ] 5‘;’

Alice | Louis |V Bestrice Helena

| ii}—D%ﬁCﬁé iQJ}TI’égii

Nicholas |1 4 | Mary 7

ryyy SOOI NN

Dlga Marie  Alexis
Tatiana Anastasia

1 Victoria (j@ (J“f* |
2 Edward VIl I 'LJJ ) O

3 lrene

Juan Caros

) Alewandra 10
4 George V Todos P

- F CHE_FIES 11
Philp | Elizabeth || Digna 12
(J:J Andrewr 13
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9 Juan | | l—P-F'rmc:mne Carlos Sarah 16

o : (Principes de Inglaterra L. . .
Informacion William Harry 4045126 Mais informacién
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http://es.wikipedia.org/wiki/Victoria_del_Reino_Unido
http://www.proyectonautilus.com.ar/pdf/Sangre%20de%20reyes.pdf

PISTAS PARA DESCARTAR QUE UN XENE ESTE LIGADO AO SEXO

NO CROMOSOMA X

NO CROMOSOMA Y / \ RECESIVO

Se o presenta algunha muller DOMINANTE Se 0 pai non presenta o
caracter, pero unha filla si

Se 0 presenta o pai, pero
non algunha das suas fillas

Se o presenta un fillo
varon pero non o seu pai

Se a nai o0 presenta e ten
un fillo varén sen él




CARACTERES INFLUIDOS POLO SEXO

Existen caracteres como a calvicie en humanos ou a presenza ou ausencia de cornos
nalgunhas razas ovinas, que estan determinados por xenes de herdanza autosomica
pero a sua expresion depende do contexto hormonal. A calvicie humana, igual que a
presenza de cornos nesas razas ovinas,é dominante nos machos e recesivo nas femias.

Influencia del sexo en la
expresion de los genes

* Variacién de dominancia segun el sexo:

* H1 Presencia de cuernos es recesiva en hembras y
dominante en machos

Fenotipo Genotipo Fenotipo
hembras machos

Astada H1H1 Astado

Mocha H2H?2 Mocho
Mocha H1H2 Astado




Saberias dicir cal é o sexo destes gatos?




Saberias dicir cal é o sexo destes gatos?

A cor e a distribucion da cor da pelaxe dos gatos esta rexida por un conxunto de
xenes, dos cales un par de alelos atbpanse no cromosoma X. Destes, 0 xene para cor
laranxa € dominante respecto ao alelo que determina cor negra. Nas gatas (XX), igual
gue sucede coas femias de todos os mamiferos, un dos cromosomas X queda
iInactivado e o proceso de inactivacion producese ao azar en todas e cada unha das
células, orixinando asi neste caso un patron de manchas Unico en cada gata, ainda
nas que foran xeneticamente idénticas, de xeito que unha femia heterocigota para os
alelos laranxa e negro mostrara parches das duas cores. A cor branca débese a un
xene dominante presente noutro cromosoma. Estes gatos, chamados calico, son
sempre femias, porgue os machos so tefien un cromosoma X e non poden mostrar as
cores laranxa e negra a vez.




DIAGNOSTICO PRENATAL

O diagnostico prenatal permite conecer a formacion e desenvolvemento do feto mediante un
conxunto de técnicas, entre as cales podense citar :

Técnicas non invasivas << Ecografia

-~

(Amniocentese

_ . : Biopsia Corial
Técnicas invasivas < P

Puncién do cordon

umbilical
\.




ECOGRAFIA

Permite descubrir detalles moi precisos de
toda a anatomia fetal, asi como detectar
certos rasgos relacionados con algunhas
anomalias cromosomicas
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AMNIOCENTESE

Consiste na obtencion de liguido amniotico que rodea ao feto mediante unha puncion a traves
do abdome materno. Realizase entre as semanas 15 e 18 e € a proba mais extendida para
detectar alteracions cromosomicas especificas como a sindrome de Down. Permite detectar
tamén a maioria dos casos de espina bifida aberta (defecto na formacion da médula espifial)
e 0 sexo fetal.

Video de espina bifida

E
I"

Ultrasound
transducer

Composicion

Centrifugacién del
> liquide

Determinacion del sexo;

Amniotic fluid

& J

Células estudios bioquimicos
- del % y enzimaticos
feto |
s _ Estudios
Cultivo < ; bioquimicos y

celular | . - < | cromosomicos



http://www.youtube.com/watch?v=MgR0Ng8abf8

BIOPSIA CORIAL

Consiste na obtencion de tecido placentario, por via abdominal ou por via transcervical,
para o estudio dos cromosomas fetais, ou estudios mais sofisticados como o do ADN ou
0 das enzimas fetais. Respecto & amniocentese ten a vantaxe de que a sla realizacion é
mais precoz, xa que se fai nas semanas 11 e 12, cunha tasa de complicaciones similar.

Biopsia coridonica

Mebodo transabdonmins Metodo transcervical

| S

B Jeringuila

i
Transdisctor ] "" -I!l‘
R A .I i
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vellosidades | L Cakéber
COrOnicas




COMPARACION DAS TECNICAS DE AMNIOCENTESIS E BIOPSIA CORIAL

Amniotic fluid

withdrawn
.
e . H 5 -
Fetus __gaas \Eentrlfugatmn
T Ay \ L' —Fetus
L] : '._. -\._l'...
i"" 1 ") —~_—Suction tube
Pl t i : | " ) %, Inserted
R \ ,- Placenta Chorionic ' through
Uterus Cervix s villi | cervix
/ |
Fluid = _
- El'ﬂ' __,.-"':
FE'ITlf:'Il o EE\IEI’N chemical el
cells 1 ours tesis - e
| o Several Eg::lasl
\ hours
- Several

weeks

'_Seueraih L BE T | T several
weeks Karyotyping hours

(a) Amniocentesis (b) Chorionic villus sampling (CVS)



PUNCION DO CORDON UMBILICAL (CORDOCENTESE)

Consiste na obtencion de sangue fetal, mediante a puncion, guiada por ecografia, dun vaso
umbilical . Practicase a partir da semana 19-20 se hai unha sospeita tardia de que o feto tefia
algunha malformacion debida, por exemplo, a algunha enfermidade infecciosa da nai, como a
toxoplasmose.
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