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Areas principais da xenética

eXeneética clasica: transmision ; ‘
hereditaria de caracteres |
fenotipicos.
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eXenética molecular: a estructura
e o control da expresion do
material xenético.

eXenética evolutiva ou de
poboacions: os procesos
evolutivos que cambian as
frecuencias de xenes nas
poboacions.




DEFINICION DE XENE

O concepto de xene variou 6 longo do tempo. A idea
orixinal de xene procede dos experimentos de
Mendel, ainda que el non os denominou Xxenes,
senon “‘factores hereditarios” e definianse como os
responsables da transmision dos caracteres de pais
a fillos.

Foi sobre 1950 cando se aportaron probas
definitivas sobre a natureza molecular do xene.
Descubriuse que os xenes estan constituidos por
ADN e que o ADN contén a informacion necesaria
para a sintese dunha determinada proteina. Asi pois,

a definicion de xene pasou a ser “a cadea de ADN
capaz de dirixir a sintese dun polipéptido”.



Concepto actual de xene

Un xene € unha unidade de transcripcion.

do , Nobel 2002 escribiu, “Os
antigos xenetistas cornecian do que estaban falando cando
utilizaban o termo “xene”, pero o termo parece "corromperse"”
pola moderna xenomica pasando a significar calquera
segmento dunha secuencia que se expresa’.




Alguins organismos modelos da Xenética

Dyosophila med anogaster

Escherichia coli
Saccharamyces cerevisiae

Caenorhabditis elegans Arabidopsis thaliana
Mus musculus



Fenotipo e xenotipo

Fenotipo: As calidades fisicas
observables dun organismo,
incluindo a sda morfoloxia, fisioloxia
e conducta en todos os niveis de
descricion. As propiedades
observables dun organismo.

Xenotipo: Os factores
hereditarios internos dun
organismo, o seu xenoma. O
contido xenético dun organismo.
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RECORDA...

— Cromosomas

Xen

» Cromatidas

FENOTIPO = XENOTIPO + MEDIO AMBIENTE




Par xénico: cada célula diploide ten 2 aleles por cada xene, cada un
dos cales ocupa a mesma posicion en cromosomas homalogos (/ocus).
- Homocigotico: mesmo alelo en ambas copias (A/A).

- Heterocigotico: distintos alelos en cada copia /A/a)

Alelo
recesivo

A

Alelo
dominante

Alelos
- Dominante: o que se impon.
- Recesivo: 0 que non se impon.

- Alelo silvestre (normal).
- Alelo mutante.

| Cromosomas homologos |

HERDANZA DOMINANTE




HERDANZA INTERMEDIA: é
aquela na que os alelos dun
xene tefen a mesma forza
para manifestarse, polo que
ningin domina sobre o outro. Vermelia(RR) Branca (BB)
Neste caso aparece un novo

fenotipo que é intermedio

entre os outros. é
‘Rosa (BR)
GRUPOS SANGUINEOS
CODOMINANCIA cando os %"ﬁw Fenotipos

dous alelos para un L Grupo A
’ Y. I* Grupo A
caracter maniféstanse no {B7B Geixpo B
hibrido. 1B; Grupo B

Grupo O

-
_— IATB Grupo AB



HERDANZA
CITOPLASMATICA:
Consiste na transmision da
informacion que existe no
DNA das mitocondrias e,
no caso dos vexetais,
tameén nos cloroplastos, xa
que nas células
eucarioticas a informacion
do DNA nuclear non é a
Unica que existe. Cando se
produce a fecundacion, os
gametos femininos
aportan, ademais da
informacion nuclear, a
informacion citoplasmatica.

\ ADN

: oxisoma

matriz
0 estroma

inclusién
» Iribosomas

"] Lmembrana
externa

crestas
. espacio
intermembranas
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HERDANZA |
POLIXENICA: E a
transmision de
informacion debida a
accion conxunta de mais
dun xene. O resultado
fenotipico final débese a
suma da accion parcial
de cada xene. Tamén se
chama HERDAZA
CUANTITATIVA. A
presentan a maioria de
caracteres cuantitativos
tales como peso, talla,
cor da pel, etc.

Cor da pel
Xenotipos | Fenotipos
AABBCCDD | Cor pel moi

escura
aaabbccdd | Cor pel moi
clara
AaBbCcDd
AAbbccdd

Alelos A>B>C>D




Cor do pelo

O rubio & un xene simple o negro/castafio / loiro é multixénico




Sucede asi cos grupos
sanguineos humanos que estan
HERDANZA determinados por un xene con

POLIALELICA: Débese a tres alelos.
accion dun xene que
presenta mdis de dous

alelos.
Xenotipo Fenotipo
Tl Grupo A
44 Grupo A
BB Grupo B
15 Grupo B
ii Grupo O

IA1B Grupo AB



Xenética Mendeliana

Existia o concepto de herdanza mezclada: a descendencia
mostra normalmente caracteristicas similares ds de ambos
proxenitores, pero a descendencia non sempre é unha mezcla
intermedia entre as caracteristicas dos seus parentais.

Gregor Mendel propdn a teoria da herdanza particulada: (1865)
os caracteres estdn determinados por unidades xenéticas que
se transmiten de forma intacta a través das xeracions.

Caracter: propiedade especifica dun organismo; caracteristica ou rasgo.




Monxe austriaco
Gregor Mendel
Pai da xenética

(1822-1884)

Xardin do mosteiro agustino de Santo Tomds
de Brunn, actual repdblica Checa, onde
Mendel realizou os seus experimentos de
cruces e hibridacions de plantas.



Flor da planta
" do chicharo, Pisum sativum
. estudiada por Mendel

Stigma

Anther,
bearing
pollen




A planta do chicharo foi unha boa eleccion como modelo de
estudio, posto que presenta varias vantaxes:

=Crece facilmente,

"A sldas flores e froitos aparecen no mesmo ano que
a semente é plantada,

* Produce un gran nidmero de sementes,

* Presenta  caracteres  fenotipicos  facilmente
observables,

= Podese autopolinizar ou realizar fecundacion

cruzada si se desexa.




Forma da semente r.}

F

Forma da vaina

: ,-;e"'-

Lisa Rugosa . /
TR ) inchada fendida
Cor da sementa | (..:-9 C—»’D
Amarela Verde

Cor da vaina

Cor das flores

Lonxitude do talo

Longo Curto

Terminal

Axial

Os sete pares de caracteristicas escollidas por
Mendel para realizar os seus experimentos.



Polinizacion directa ou oy =n
autopolinizacion Polinizacion cruzada

Flor diel Gisante




Mendel para os seus experimentos obtivo plantas puras
mediante autopolinizacion. Isto o realizou durante moitas
xeracions para asegurar desta maneira que a caracteristica
estudiada aparecera sen cambio entre unha xeracion e outra,
obténdose cepas puras.

Polinizacion directa ou
autopolinizacion




PRIMERA LEI DE MENDEL:
Lei da uniformidade dos hibridos da primeira
xeracion filial (F,)

Cando se cruzan ddas variedades de raza pura
(homogocitotico) para un caracter, todos os hibridos da
primeira xeracion son iguais.

Generacion P © >< @3
Semillas semillas X
Lisas Rugosas

& @

Generacion F1

- Todas las semillas
son lisas




SEGUNDA LEI DE MENDEL:
Lei da separacion ou segregacion dos alelos

Se cruzamos plantas da primeira xeracion filial e realizase
unha fecundacion cruzada obtense unha F, na que aparece o

fenotipo desaparecido na F;

Generacion P
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e Semillas Semillas
Lisas Rugosas

Todas las semillas
son lisas
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Generacion F1
F1 X F1

Las plantas de la F1 se cruzan entre si

Generacion F2

@

| 1850 Semillas rugosas 5474 Semillas lisas
2.96 :1

>
@)3)e

Concluiu que cada planta ten dous factores e cada célula
reproductora recibe a metade 6 azar (segregacion).



TERCERA LEI DE MENDEL:

Lei da independencia dos caracteres

Mendel investigou o que ocorria con
dous caracteres fenotipicos, a cor
e a textura das sementes.
Conseguiu razas puras de chicharos
con sementes de testa lisa e
amarela e outras de sementes con
testa rugosa e verde. O cruzalas,
na primeira xeracion observou que
todas as plantas tifian os chicharos
lisos e amarelos. Sementou as
sementes e deixou que as plantas
se autofecundaran obtendo unha
segunda xeracion de sementes.

Hormocigotico
dorminarte

Heteroogoticos
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TERCERA LEI DE MENDEL:
Lei da independencia dos caracteres

O cruzar entre si dous dihibridos os caracteres
hereditarios sepdranse, posto que son independentes, e
combinanse entre si de todas as formas posibles.

Py P,

Verde Liso lﬁmarllln Rugoso

F

Armarillo, Liso

B-
B




TERCERA LEI DE MENDEL:

Lei da independencia dos caracteres

l l

|AB Ab aB ab‘

AB Ab aB ab

Gametos| AB Ab aB ab
AB | AA,BB | AA.Bb | Aa,BB | Aa,Bb
Ab AA.Bb | AA,bb | Aa,Bb | Aa,bb
aB Aa,BB | Aa,Bb
ab Aa,Bb | Aa,bb




HERDANZA
INTERMEDIA




REDESCUBRIMENTO DAS LEIS DE MENDEL

Mendel publicou os seus resultados en 1865, pero recibiu moi
pouca atencion da comunidade cientifica dese tempo, posto que os
xenetistas desa época traballaban principalmente con
caracteristicas continuas e ademais non aplicaban métodos
matematicos para analizar os resultados.

No ano 1900, tres investigadores Hugo de Vries, Carl Correns e
Eric von Tschermak traballando independientemente chegaron a
mesma conclusion que Mendel.

En 1902 William Bateson demostrou que os principios de Mendel
tameén son aplicables 6s animais.



EXCEPCIONS A 3° LET DE MENDEL

A terceira lei de Mendel s6 se cumpre cando os xenes se
atopan en cromosomas diferentes.

Cando estudiamos pares de xenes localizados no mesmo
cromosoma nhon sempre se cumpre esta lei e si se cumpre
non segue a proporcion 9:3:3:1 prevista.



AlA 2)E NA 1\/1 Os caracteres que
><L >< utilizou Mendel na 3°
Lei (cor e aspecto da

semente estaban en
Cromosomas

ML diferentes)

Os caracteres non antagonicos eran
independentes cunha proporcion 9:3:3:1



¢Que pasaria se os caracteres se
atoparan no mesmo cromosomas?

a
% %
Neste caso os

AaLnll 1 caracteres
- transmitense xuntos e
dicese que son xenes

ligados



En moitos casos os caracteres son independentes
porque na profase da 1% division meidtica
prodicese sobrecruzamento ou entrecruzamento,
pero nhon seguiria a proporcion resultante de
Mendel 9:3:3:1 polo que a 3° Lei de Mendel non
¢ universal.

A\ /A N O sobrecruzamento prodicese 6
g azar (ainda que existen puntos
quentes de recombinacion 6 longo

L 1/ \1 das cromatidas).
AlaLl
YAV AN
22 division
Sobrecruzamento meiotica

t
Profase I = S



LIGAMENTO E
RECOMBINACION XENICA

En 1911, T.H. Morgan,
despois de realizar numerosos
experimentos coa mosca da
froita ou do vinagre
(Orosophila melanogaster)
concluiu que moitos caracteres
se herdan xuntos debido a que
os xenes que os codifican
atopanse xuntos nun mesmo
cromosoma, estes xXenes se
lles denominan xenes ligados.




Drosophila melanogaster
presentaban algunhas
vantaxes como a facil
manipulacidn, a
multiplicacion rdpida (ddas
semanas), poucos
cromosomas que estudiar
(cromosomas xigantes).



Morgan e o seu grupo Sobrecruzamiento ¢ recombinacion
observaron tamén que este

i ﬂ - = Sobrecruzamionto
ligamento rara vez é completo. Y | 1| e
Durante a meiose, unha parella I 8a0e | apps
de cromosomas homoélogos pode 1 ElE M

intercambiar fragmentos

| B ol 4
. i O ale
equivalentes (mesmos locus) a cosenss SUHY L
P R homélogas Cromosomas ]
través dun proceso denominado " hometogos |

SOBRECRUZAMIENTO.
Durante este proceso os
cromosomas homologos se
infercambian fragmentos de
DNA producindose unha

Gametos

IRt R

L% ]
=
&

RECOMBINACION xenética.



LIGAMIENTO E RECOMBINACION XENICA

Cromosomas ha meiose Productos meioticos

Meiose A B A B

sen I
zamento a b a b Xenes
entre os L ligados
Meiose A B A B

con - b
en’rrecrui i e Recombi-
Zamento a b a B } hantes
entre os L



Teoria cromosomica da herdanza

Das investigacions de Morgan e das
aportacions  posteriores nace a teoria

cromosomica da herdanza que hoxe pode
resumirse nos siguintes postulados:



Os xenes (factores hereditarios de Mendel) localizanse nos
cromosomas.

Cada xene ocupa un lugar especifico o /ocus (en plural é /oc/) dentro
dun cromosoma concreto.

Os xenes atopanse dispostos linealmente 6 longo de cada cromosoma.

Os xenes alelos (ou factores antagonicos de Mendel) atdpanse no
mesmo J/ocus da parella de cromosomas homdlogos, polo que nos

organismos diploides cada cardcter estd rexido por un par de xenes
alelos.

Os xenes que se atopan xuntos nun mesmo cromosoma e se transmiten
xuntos denominanse xenes ligados.

O ligamento entre xenes é pouco frecuente debido 6 proceso citoloxico
chamado sobrecruzamento que ten lugar durante a Profase I da meiose
e a sla consecuencia xenética a recombinacion.




;Como se poderia saber se este raton negro ¢
homocigotico ou heterocigotico?

N= negro dominante
n = branco recesivo




Retrocruzamento proba

N=negro n = branco




Retrocruzamento proba

nn

50% Negros 50% Brancos



XENETICA HUMANA

Homes: 46 cromosomas Muller: 46 cromosomas
44 cromosomas autosomicos 44 cromosomas autosomicos
e 2 cromosomas sexuais XY e 2 cromosomas sexuais XX




Herdaza mendeliana no ser humano

O primeiro cardcter mendeliano en
humanos, a braquidactilia,
describiuse en 1905. Actualmente
cofiecense mais de 3.500.

O albinimo é un caso de herencia
Mendeliana. Os individuos
homocigoticos recesivos (aa) non
fabrican melanina, e polo tanto teiien
a cara, cabelo, e ollos brancos ou
amarelos.




Herdanza do grupo sanguineo Rh

Dominante Rh

Alelos
B Recesivo rh

Caracter |Alelos | Xenotipo | Fenotipo
, Rh Rh Rh*
Rh(dominante)
Grupo Rh rh Rh*
rh(recesivo)
Rh rh rh Rh-




Herdanza dos grupos sanguineos ABO

JA — Determina a produccion do antixeno A

LJ 1 4 LJ ' B
Serie alélica I®—Determina a produccién do antixeno B

Codominantes

O r. °
| —>Non produce antixeno—> Recesivo

Fenotipo Xenotipo
Grupo A IAIA
Grupo A IATIO
Grupo B IBIB
Grupo B IBIO
Grupo AB IAIB
Grupo O 1910

Grupo O ¢ o donante
universal (no contén
antixenos nin A nin B).

Grupo AB ¢ o receptor
universal (non produce
anticorpos contra 0
antixeno A nin o0
antixeno B).




Determinacion do sexo

-Xenética:

Determinacion cromosémica: XX/XY; XX/XO; ZZ/ZW
Determinacion haplodiploidia (abellas: diploides=femias:;
haploides=machos)

*Determinacion xénica (planta: pepini/lo do diablo)

‘Ambiental

Temperatura (pintega, gambas, reptil)

*Substrato de fixacion (vermes e gasterépodos marifios)
* Tamafio corporal (anélidos marifios, alglns peixes)



Determinacion do sexo xenético na especie humana

O sexo na especie humana ven determinado polos cromosomas

sexuais.

Muller sexo homogamético

T

Fertilization, DNA
replication, mitosis

Meiosis
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Home sexo heterogameético




Herdanza ligada 6 sexo

Xenes xinadricos
Porcion non homéloga, xenes ligados 6 X

A
'8 N\
l J
Y

Rexions
homdlogas
A

vy (D

w

Xenes holandricos, xenes ligados 6 Y



Herdanza ligada 6 cromosoma X

Por hemofilia cofiécese un grupo de enfermidades nas cales
o sangue non coagula normalmente. Diferentes factores
sanguineos intervefien na coagulacion. A hemofilia tipo A (a
mdis comin) é aquela na que falla o factor VIII e esta

determinada por un xene recesivo situado no segmento non
homologo do cromosoma X.

FENOTIPO XENOTIPO
Muller normal XXy
Muller portadora XuX,
Muller hemofilica X Xy,
Home normal XyY
Home hemofilico X, Y




O daltonismo ou cegueira Gs cores afecta 6 8% dos
homes e 6 0,04 % das mulleres. Os xenes para a deteccion
do vermello e o verde atopanse no cromosoma X trdtase
polo tanto dun caso de herdanza ligada 6 sexo.

. ¥ XP Y
Pais
Gametos (XP (XP N Y
F1 XP XP
XP XP XP X®
xl:l
ﬁ normal ﬁ
portadora ' daltonica
D D
Y n XPy Xy
'nurmal ﬁ daltonico
1;&'; portadora, 1/4 ﬂ daltonica,
1/4 ' normal, 1/4 'daltﬁnicu,
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