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Areas principais da xenética

eXeneética clasica: transmision
hereditaria de caracteres
fenotipicos.

g
eXenética molecular: a estructupayﬂ
e o0 control da expresion do
material xenético.

eXeneética evolutiva ou de
poboacions: os procesos
evolutivos que cambian as
frecuencias de xenes nas
poboacions.
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DEFINICION DE XENE
O concepto de xene variou 0 longo do tempo. A idea
orixinal de xene procede dos experimentos de Mendel
(1865), ainda que el non os denominou xenes, senon
“factores hereditarios” e definianse como o0s
responsables da transmision dos caracteres de pais a
fillos.

Durante moito tempo o0s Xxenes foron considerados
coma particulas discretas e indivisibles que se
atopaban sobre os cromosomas ordenados linealmente
e que podian recofnecerse por ser capaces de mutar,
existindo diferentes formas alternativas ou diferentes
alelos dun mesmo Xxene, por ser capaces de
recombinarse con outros xenes diferentes
(recombinacion iInterxénica) producindo novas
combinacidons de xenes, e por ser capaces de funcionar
dando lugar a fenotipos concretos nos individuos. O
Xene pasou a ser a unidade de mutacion, de
recombinacion e de funcion.



DEFINICION DE XENE

Foi sobre 1950 cando se aportaron probas
definitivas sobre a natureza molecular do xene.
Descubriuse que o0s xenes estan constituidos por
ADN e que o ADN conten 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”. Expuxose
de novo o concepto molecular de xene e chegouse a
conclusion de que o xene seguia sendo a unidade de
funcion, pero o xene deixou de ser a unidade de
mutacion e a unidade de recombinacion. A unidade
de mutacion e de recombinacidon, como xa en parte
sabemos, é un par de nucleotidos.

|.E.S. Otero Pedrayo. Ver tema: Fluxo de informacion xenética nos seres vivos
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Concepto actual de xene

Un xene e a unidade de transcripcion.

Sidney Brenner do Instituto Salk, Nobel 2002 escribiu, “Os
antigos xenetistas cofiecian do que estaban falando cando
utilizaban o termo ““xene", pero o termo parece "corromperse"
pola moderna xendmica pasando a significar calquera
segmento dunha secuencia gue se expresa”.

What is heredity

I.E.S. Otero Pedrayo.
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Algins organismos modelos da Xenética

Dro=ophila mellamgister

Fagos Escherichia coli 43
Saccharamyces cerevisiae

Caenorhabditis elegans Arabidopsis thaliana
Mus musculus

I.E.S. Otero Pedrayo.
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Fenotipo e xenotipo

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

| : . '3 Xenotipo: Os factores
M M o4 {4 ¥ vy hereditarios internos dun

'y w1 ¢ u te n  organismo, o seu xenoma. O

[ = o .. .1, contido xenético dun organismo.

I.E.S. Otero Pedrayo.
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Exemplos de
variabilidade
fenotipica
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RECORDA...

oy = g,
P, T

— Cromosomas

Xen

b

» Cromatidas

FENOTIPO = XENOTIPO + MEDIO AMBIENTE

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

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

Alelo
recesivo

N

A

Alelo
dominante

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

- Alelo silvestre (normal).
- Alelo mutante.

| Cromosomas homologos |

HERDANZA DOMINANTE

I.E.S. Otero Pedrayo.
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HERDANZA INTERMEDIA: é
aquela na que os alelos dun & 8
xene tefien a mesma forza é
para manifestarse, polo que
ningin domina sobre o outro. Vermelia(RR) Brarca (BB)
Neste caso aparece un novo ’

fenotipo que é intermedio

-

enfre os outros. “
‘Rosa (BR)
GRUPOS SANGUINEOS

CODOMINANCIA cando os Xenotipos Fenotipos

[ATA Grupo A
dous alelos para un o

‘ Y I* Grupo A

cardcter maniféstanse no [BYB Grupo B
hibrido. B Grupo B

il Grupo Q

IA1B Grupo AB
I.E.S. Otero Pedrayo. /
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Herdanza intermedia en Antirrhinum majus (Boca de dragon)

Blanco (BB)

I.E.S. Otero Pedrayo.
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HERDANZA
CITOPLASMATICA:
Consiste na transmision da
informacion que existe no
DNA das mitocondrias e,
no caso dos vexetais,
tamén 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.

I.E.S. Otero Pedrayo.
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HERDANZA Cor da pel | ,# : @
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.

Alelos A>B>C>D
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Cor do pelo

O rubio é un xene simple O negro/castaio/loiro é polixénico




HERDANZA
POLIALELICA:
Débese a accion dun
xene que presenta
mais de dous alelos.

I.E.S. Otero Pedrayo.
Ourense

Sucede asi cos grupos
sanguineos humanos que estdn
determinados por un xene con
tres alelos:

IA IB (codominantes)

i (recesivo)
Xenotipo Fenotipo
IATA Grupo A
44 Grupo A
BB Grupo B
IBi Grupo B
ii Grupo O

IATB Grupo AB




Xenética Mendeliona

Antes de Mendel existia o concepto de herdanza mesturada: 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 propon 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.

I.E.S. Otero Pedrayo.
Ourense
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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 hibridaciéns de plantas.

I.E.S. Otero Pedrayo.
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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 slas 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.

I.E.S. Otero Pedrayo.
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Lisa Rugosa

Forma da semente Forma da vaina Cor da vaina

inchada fendida Verde Amarela

. Cor das flores

Amarela Verde @ ah
i |
(T )
L \
ral”

Violeta Branco

Cor da sementa

I?.-‘\"h

ol

Posicion das flores Lonxitude do talo

Terminal

Axial

Longo Curto

Os sete pares de caracteristicas escollidas por

Mendel para realizar os seus experimentos.
I.E.S. Otero Pedrayo.
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Flor del Gisante

Polinizacion directa ou
autopolinizacion

Polinizacion cruzada

I.E.S. Otero Pedrayo.
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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

F i
S,
Flor del Gisante _/

(

% r
. -
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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 cardcter, todos os hibridos da
primeira xeracion son iguais (xenotipica e fenotipicamente).

Generacion P @ >< @
P X
semillas semillas

Lisas Rugosas
| 5 @

Fl
Todas las semillas

son lisas 1% Lei de Mendel baixo o
LE.S. Otero Pedrayo. cofhecemento da Xenetica actual
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Polinizacion en experimentos de Mendel

1. Removid estambres de

" estambres
{masculina)

{

Carpelo B s *'"gj.{
(femenina) — 1‘% /) 2. Transfirié polen de los

N 7

/. estambres de una planta con
Generacion { purpura flores blancas al carpelo de

parental una con flores violeta

3.El carpelo fecundado
madura en la vaina.

4, Sembrod las semillas
de las vainas.

1era Generacion
filial (F,)




SEGUNDA LEI DE MENDEL: Lei da separacion ou
segregacion dos caracteres antagonicos (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

Semillas Semillas
Lisas Rugosas
Todas las semillas

B " son lisas
Generacion F1 ’
F1 X F1 Y ’
b
: p _

Las plantas de la F1 se cruzan entre si

\I‘{-I ;;o' ; 4
e ¥ r
'Q'Q?Ep; { ;

5474 Semillas lisas

Generacion F2

‘ 1850 Semillas rugosas

2.96 :1

le
|

® @ ® @

@ @

o
o n @

2% Lei de Mendel baixo o
cohiecemento da Xenetica actual

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 non antagdnicos

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
cunha proporcion 9:3:3:1.

I.E.S. Otero Pedrayo.
Ourense
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TERCERA LEI DE MENDEL:
Lei da independencia dos caracteres non antagdnicos

Fio Ox (O

AaBb  AaBb
| AB | Ab | B | ab

14

O cruzar entre si e O OO0 \

dous dihibridos os AABE | AABb | AaBB | AaBb

caracteres hereditarios " O @ Q

separ‘cimje, 20510 que AABb | ARbb | AaBb | Aabb [F2

son independentes, e

combinanse entre si de % O O . .
AzBE | AaBb aaBb

todas as formas

posibles. | () @ @

AaBb | Aabb | aaBb | aabb /

RO @ @ @

91M6AB  3116Ab 31EaR 116 ab

3% Lei de Mendel baixo o
St Vndaa cofiecemento da Xenetica actual




HERDANZA
INTERMEDIA

I.E.S. Otero Pedrayo.
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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
matemadticos para analizar os resultados.

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

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




EXCEPCIONS A 3° LEI 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.

I.E.S. Otero Pedrayo.
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aVala'A 1\ I\ /| Os caracteres que
XL >< utilizou Mendel na 3°
Lei (cor e aspecto da

semente estaban en
cromosomas
Fraisls diferentes)

m Gametos

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

I.E.S. Otero Pedrayo.
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¢Que pasaria se os caracteres se
atoparan no mesmo cromosomas?

A 2\ /a
LY L Xl
Neste caso os

AalLl caracteres

melose y
Transmitense xuntos e
dicese que son xenes

ligados

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

O sobrecruzamento prodicese 6
A\/A g\/a y :
azar (ainda que existen puntos
quentes de recombinacion 6 longo
L | das cromatidas).

AalLl
asa A d /a
22 division
Sobrecruzamento meiotica

ametos
Profase | J



LIGAMENTO E

RECOMBINACION XENICA

En 1911, T.H. Morgan,
despois de realizar
humerosos experimentos
coa mosca da froita ou do
vinagre (Drosophila
melanogaster) concluiu que
moitos caracteres se
herdan xuntos debido a
que 0S Xenhes que 0S
codifican atépanse xuntos
nun mesmo cromosoma,
estes xenes se lles
denominan xenes ligados.

I.E.S. Otero Pedrayo.
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I.E.S. Otero Pedrayo.
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Drosophila melanogaster
presentaba algunhas
vantaxes como a fdcil
manipulacion, a
multiplicacion rapida (ddas
semanas), poucos
cromosomas que estudiar
(cromosomas xigantes).



Morgan e o seu grupo
observaron tamen que
este ligamento rara vez é
completo. Durante a
meiose, unha parella de
cromosomas homalogos
pode intercambiar
fragmentos equivalentes
(mesmos locus) a través
dun proceso denominado
SOBRECRUZAMIENTO.
Durante este proceso os
cromosomas homoélogos se
infercambian fragmentos
de DNA producindose
unha RECOMBINACION
xenética.

Sobrecruzamiento ¢ recombinacion

R
Y

v

3]
5‘&

s 8

Cadenas

h°mﬁ|n!" Cromosomas

T

3 54 5 Sobrecruzamiento

i

e e
E
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homélogos

B e ik

Gametos

B

]
R

R s e L o Lot s
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T
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LIGAMIENTO E RECOMBINACION XENICA

Cromosomas ha meiose

Productos meidticos

Meiose A B A B

sen i
zamento a b a b enes
entre os 7= _\ligados
Meiose A B A B

con = b
en‘rr'ecr'ui i B —— Recombi-
zamento a b a B } hantes
entre os =



Teoria cromosomica da herdanza

Cadena de ADN

Das investigacions de
Morgan e das
aportacions posteriores
nace a teoria
cromosomica da
herdanza que hoxe pode
resumirse nos siguintes
postulados:

El gen ocupa un sector
del cromosoma

Pareja de cromosomas
homologos

I.E.S. Otero Pedrayo.
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Os xenes (factores hereditarios de Mendel) localizanse nos
cromosomas.

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

Os xenes atopanse dispostos linealmente 6 longo de cada cromosoma.

Os xenes alelos (ou factores antagonicos de Mendel) atopanse no
mesmo Jocus 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.

I.E.S. Otero Pedrayo.
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.Como se poderia saber se este raton negro é
homocigotico ou heterocigotico?

N= negro dominante
n = branco recesivo

I.E.S. Otero Pedrayo.
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Retrocruzamento proba

N=negro n = branco

»

NN nn

I.E.S. Otero Pedrayo. 100% neg I'OS
Ourense



Retrocruzamento proba

Nn nn

| Y

50% Negros 50% Brancos

I.E.S. Otero Pedrayo.
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XENETICA HUMANA

Homes: 46 cromosomas

44 cromosomas autosomicos
e 2 cromosomas sexuais XY

Muller: 46 cromosomas
44 cromosomas autosdémicos
e 2 cromosomas sexuais XX

I.E.S. Otero Pedrayo.
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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 tefien
a cara, cabelo, e ollos brancos ou
amarelos.

I.E.S. Otero Pedrayo.
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Cientificos gallegos disefan un chip

para detectar el

albinismo

La sanidad publica dispondra a partir de diciembre del nuevo diagndstico

genetico

R. Romar | REDACCION /LA VOI. | 15/10/2010

I.E.S. Otero Pedrayo.
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Pelo blanco, piel palida, casi traslicida, ojos azules... Su apariencia les
delata. Son albinos, con una nula o escasa pigmentacion de la piel, una
deficiencia cuya huella va mas alla del aspecto fisico para convertirse en una
enfermedad: el albinismo, que suele derivar en una vision muy disminuida
debido a un desarrollo anormal de la retina vy del sistema visual, en fotofobia
(mayor sensibilidad a las luces), en movimientos involuntarios de los ojos v
en una mayor propension a padecer un cancer de piel.

Se trata de una dolencia rara, de componente genética, que en Espana afecta
a entre 3.000 y 3.500 personas, una de cada 17.000; y su aspecto fisico no
siempre denota la enfermedad. Por eso tiene una especial trascendencia el
albinochip, un nuevo sistema de diagndstico genérico universal de la
enfermedad cuya tecnologia ha sido desarrollada por el Instituto de Ciencias
Forenses de |la Universidade de Santiago y por el nodo compostelano del
Centro Nacional de Genotipado en un proyecto llevado a cabo en colaboracién
con el Centro Nacional de Biotecnologia del CSIC. En Galicia participaron en
la creacion del chip los investigadores Olaia Marofias, Christopher Phillips y
Maria Torres, coordinados por Angel Carracedo.



La nueva tecnologia servira para determinar la presencia de alguna de las
mas de 500 mutaciones yva conocidas en alguno de los 14 genes asociados a
la enfermedad. El test ya ha sido validado con éxito en una primera fase y
ahora se estan ampliando los resultados, con lo que lo mas probable es que
la nueva herramienta gendmica esté a disposicion de |la sanidad publica a
partir de diciembre, segun avanzé Angel Carracedo. «Es muy importante para
los enfermos, v tambieén un derecho que tienen, que podamos poner a su
disposicion un diagnoéstico genético», indica Carracedo, quien también
destaca el hecho de que |la tecnologia sea accesible a «todas las personas
que la necesiten; es un dispositivo para la sanidad publica, porque nosotros
no nos guiamos por criterios econémicos, sino por fines sociales»,

Diagnostico prenatal

El test genético no solo puede ser aplicable a aquellas personas susceptibles
de padecer albinismo, sino también en el diagnéstico prenatal a las
embarazadas y permitir a los futuros padres, mediante consejo genético,
optar por la decisién que consideren mas conveniente.

I.E.S. Otero Pedrayo.
Ourense



«La mayor demanda de este servicio viene de las familias que quieren
conocer la posibilidad de saber si su hijo va a tener albinismo o no para que
puedan tomar las decisiones oportunas, y para eso se necesita ofrecer un
diagnostico prenatal en condiciones», explica Lluis Montoliu, del Centro
Nacional de Biotecnologia (CSIC) e impulsor del proyecto junto con Angel
Carracedo. Montoliu, cuyo equipo aportd al proyecto el conocimiento sobre
esta condicidon genética, resalta gue el albinismo gue se puede detectar por
|la apariencia fisica es el que esta asociado a un gen, pero gue existen ofras
trece variedades en las gque no resulta nada facil establecer un diagndstico
previo. En todas las variantes, la patologia se asocia con un déficit visual
muy acusado.

Lluis Montoliu entiende que el proyecto, que ahora se ha convertido en una
realidad y se presentara el sabado en una jornada informativa sobre
albinismo, =seria imposible de realizar sin la colaboracion indispensable del
grupo de Angel Carracedo. Galicia es lider en Espafia en medicina genética».

I.E.S. Otero Pedrayo.
Ourense



Homocigético
recesivo

a. Widow's peak

Attachad aansbes

Homocigotico
recesivo

b. Continuous hairline

I.E.S. Otero Pedrayo.:hed sarobes
Ourense



Segundo un estudo levado a cabo por
cientificos xenetistas de Dinamarca, todas
as persoas de ollos azuis terian un mesmo
antepasado en comuin. Segundo 0s
expertos, unha mutacion xenética ocorrida
fal 10.000 anos en so unha persoa alteraria
a producion de melanina (responsable da
coloracion do iris, a pel e os cabelos.)
Diferentes cores de ollos (marrons, verdes,
etc.) son explicados a traves de diferentes
cantidades de melanina no iris, pero a cor
azul légrase con moi pouco pigmento.

O coordinador da investigacion, Hans Eidberg, sostén que todas as
persoas tifan ollos marrons ata que unha mutacion xenetica no xene
OCA2 desencadeou un proceso que literalmente “apagou” a
capacidade de producir a cor marron no iris.



Herdanza do grupo sanguineo Rh
/ Dominante Rh

Alelos
. Recesivo rh

Caracter |Alelos | Xenotipo | Fenotipo
Rh(dominante) Rh Rh :Q ’]+
Grupo =18 Rh rh Rh*
Rh rh rh Rh-

I.E.S. Otero Pedrayo.
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Herdanza dos grupos sanguineos ABO

I.E.S. Otero Pedrayo.
Ourense

/v |A — Determina a produccion do antixeno A
Serie alélica — 1°—

e

Codominantes

Determina a produccién do antixeno B

12—Non produce antixeno—> Recesivo

Fenotipo Xenotipo
Grupo A IA1A
Grupo A |A|C
Grupo B |B|B
Grupo B IB|O
Grupo AB |2l
Grupo O 1010

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

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




Las castas en India no son un
invento del colonial ismo britani-
co, como se ha llegado a decir.
La genética muestra que se for-
maron hace 1.000 o 2.000 anos,
v son la causa de que India tripli-
que la diversidad genética euro-
pea. Los individuos de cuoal-
guier casta, sin embargo, son
una mezcla de los dos grupos
humanos ancestrales —el sur y
el norte— que colonizaron la In-
dia en la noche de los tiem pos.

Las castas y tribus se forma- |

ron después por aislamiento, v
sus efectos =on bien evidentes
en el genoma. La diversidad ge-
nética en India es tres o cuatro
VECES mayor que la europea, por
gjemplo. La explicacion es que
cada poblacidn india proviene
de un pequeio nimero de indi-
viduos —el efecto fundador, en la

jerga— v que ha permanecido
bastante aislada desde enton-
CEs.

EL PAIS, jueves 24 da saptiembra da 2009

“Los efecios fundodores y el aisla-
miento explican por qué la inci-
dencia de enfermedades genéti-
cas en India es diferente de la
del resto del mundo™.

Todos llevamos mutaciones
perjudiciales heredadas de un
progenitor, que no se manifies-
tan porgue estin cubiertas por
el otro cromosoma, que provie-
ne del otro progenitor. El gfecto
fundador v el aislamiento au-
menta la homogeneidad genéti-
cade una poblacion, y con ello el
riespo de padecer enfermedades
hereditarias.



Determinacion do sexo

-Xenética:

Determinacion cromosémica:
XX/XY (hembra homogamética, macho sexo heterogamético,
por exemplo no ser humano)
XX/XO (especialmente hemipteros e ortdépteros os machos
tefien s6 un cromosoma sexual X)
ZZ/ZW (hembras heterogaméticas, machos homogaméticos.
bolboretas, algunhas aves epeixes.

-Determinacion haplodiploidia (abellas: diploides=femias;

haploides=machos)

Determinacion xénica (planta: pepinillo do diablo)

-Ambiental
Temperatura (pintega, gambas, repftil)
Substrato de fixacion (vermes e gasterdpodos marifos)
* Tamafiio corporal (anélidos marifios, alglns peixes)

I.E.S. Otero Pedrayo.
Ourense



Como la temperatura ambiente decide el sexo en
los animales

» Una investigacion liderada por el CSIC y publicada en PLoS
Genetics halla el mecanismo molecular que explica por qué en
algunas especies los individuos son machos o hembras

Antropologia

<Por que unos individuos son machos v otros hembras en determinadas
ABC MADRID

- o especies animales? La temperatura ambiente puede tener mucho que ver.
Dia 31/12/2011 - 16.53h

Una investigacion liderada por el Consejo Superior de Investigaciones

Cientificas (CSIC) ha identificado el mecanismo molecular que
vineula el aumento de la temperatura con la inhibicion de la
aromatasa.

Esta enzima convierte los andrdgenos en estrogenos, esenciales estos
ultimos en la formacion de los ovarios en todos los vertebrados no
mamiferos. Los resultados de la investigacion han sido publicados en la
revista PLoS Geneties,

«En muchas especies de vertebrados, principalmente en peces v reptiles,
la temperatura ambiental influyve en la determinacién del sexo de los
individuos. Esta influencia se acentiia mas en algunos casos, en los que el
hecho de que haga mas o menos calor se impone a la informacién
genética escrita en el ADN», explica el investigador del CSIC Francesc
Piferrer, del Instituto de Ciencias del Mar, en declaraciones difundidas
por el propio centro.

http://www.abc.es/20111230/ciencia/abci-temperatura-sexo-201112301403.html



Dy SLFLLFR LS

Dia 31/12/2011 - 16.53h

J)
&

.

o
irt B
:r--‘- ® .
g Yt

-

JANSOONE (CREATIVE COMMONS CCRBY-

-

k!

El estudio se realizo en lubinas, cuyva determinacion sexual depende de factores genéticos
v ambientales



Ejemplo de este ultimo caso es el de la lubina, pez cuva determinacion
sexual depende de la combinacion de factores geneticos v ambientales.
En estudios anteriores se habia comprobado que es posible conseguir que
una poblacion de lubinas con un porcentaje similar de hembras v
machos pase a tener un 100% de machos, a causa del aumento de la
temperatura. «Lo mas intrigante era que los factores ambientales tenian
sU maxima repercusion en un momento del desarrollo en el que las
gonadas aun no solo no estaban diferenciadas, sino que atin no habian
empezado a formarse», comenta el investigador del CSIC.

Desde el primer dia de vida Durante el trabajo, los investigadores

expusieron a dos grupos de larvas de lubina a diferentes temperaturas,

normal v alta, durante las primeras semanas de vida. «Los resultados

muestran que el aumento téermico conlleva la metilacion del ADN del

promotor del gen de la aromatasa (denominado cvpiga), lo que equivale a su silenciamiento, al
blogquearse su activacion transcripecional», apunta Piferrer.

En el grupo de estudio, detalla Piferrer, habia hembras afectadas en las cuales se habia inhibido
la aromatasa parcialmente v que aun se habian desarrollado como hembras. «5in embargo, en
otras hembras del mismo grupo la inhibicion de la aromatasa habia afectado en un grado
superior, de forma que se habian convertido en machos», anade.



Segiin el investigador, el animal resulta afectado mucho antes de que las gonadas
empiecen a formarse, «lo que sucede a partir del dia 35 de vida, v mucho antes de que las
diferencias entre sexos empiecen a ser visibles a nivel histologico, cuando va ha vivido 150 dias».

Se trata del primer estudio en animales que describe el funcionamiento de un mecanismo
epigenético entre el factor ambiental v el mecanismo celular que lleva a la determinacion sexual
del animal. Anteriormente, tan sélo se habia documentado un mecanismo similar en algunas

plantas.

Repercusiones del cambio global

Los resultados de este trabajo explican a nivel molecular cémo el ineremento de unos pocos
grados lleva consigo la masculinizacion de algunos animales, un aspecto relevante en un

contexto de cambio global.

La investigacion esclarece tambien por que muchos peces de cultivo son machos. «La explicacion
radica en que, al tratar acelerar el crecimiento, los acuicultores cultivan las larvas a temperaturas
elevadas. La determinacion del sexo por la temperatura es muy comin en reptiles v sera
interesante comprobar si un mecanismo similar esta presente también en los peces», concluye
Piferrer. El estudio ha contado con la colaboracion del Centro de Regulacion Gendmica de
Barcelona.



Determinacion haplodiploidia (abellas: diploides=femias;
haploides=machos)

; ‘ Ovulo ‘
Espermatozoide (n) ‘ X ‘ Ovulo (n) ‘ i<
I PARTENOGENESE

ANFIGONIA

reproduccion sexual tipica

|

Obreira (2n)
FEMIA
ESTERIL

!

Zangano (n)
MACHO

Raina (2n)
FEMIA
FERTIL

I.E.S. Otero Pedrayo.
Ourense



‘Determinacion xénica

Determinacion xénica: o
sexo depende de xenes que
poden estar ou non hos
cromosomas por exemplo
cocorre na avispa Bracon
hebetor.

I.E.S. Otero Pedrayo.
Ourense
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Determinacion do sexo xenético na especie humana

O sexo xenético na especie humana ven determinado polos
cromosomas sexuais.

Muller sexo
homogametico

Home sexo
heterogameético

Sperm Egg

i A A8

% Female

I.E.S. Otero Pedrayo.
Ourense




Herdanza ligada ¢ sexo

Xenes xinadricos
Porcién non homdloga, xenes ligados 6 X

A
y i I
l J
Y

Rexions
homélogas
A

vy ([

*

Xenes holandricos, xenes ligados 6 Y

I.E.S. Otero Pedrayo.
Ourense



Herdanza ligada 6 cromosoma X

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

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

FENOTIPO XENOTIPO
Muller normal XXy
Muller portadora XX,
Muller hemofilica X X,
Home normal XyY
Home hemofilico XY
I.E.S. Otero Pedrayo.

Ourense



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.
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“He vivido para salvar a mis hijos”

La seleccion genética permite a una madre tener tres bebés que curaron a dos
Un tercero fallecio tras el trasplante de médula

hermanos gravemente enfermos

JAIME PRATS
Huelva

Maria Luisa no es de las que se
rinden. No se derrumbé cuando
supo en 2004 que los linfomas
(umores del sistema linfatico)
que habian sufrido sus dos hijos
mayores, Alberto v José, no se
debian a la casualidad, sino a un
grave trastorno del sistema in-
munitario que también habia he-
redado Carlos, su hijo pequefio:
la enfermedad linfoproliferativa
ligada al cromosoma X. Si queria
salvarlos, inicamente le queda-
ba la remota posibilidad de tener
bebés mediante un proceso de se-
leccidn genética para que fueran
donantes compatibles de médula
de sus hermanos.

Y lo consiguié. En 2007 nacid
Lucas v, en 2008, alumbrd a las
mellizas Maria v Ana, todos con-
cebidos en el centro de repro-
duccién asistida de la Universi-
dad Libre de Bruselas. Sus célu-
las madre curaron a Carlos v
José.Y a punto estuvieron de con-
sezuirlo con su hermano mayor,
Alberto, que fallecié en 2010, nue-
ve meses después del trasplante,
con 16 anos.

Hubo médicos que le dijeron
que se olvidara, que era como
buscar una aguja en un pajar por
triplicado. Ignoraban que Maria
Luisa nunca baja los brazos. “Mi
objetivo en la vida era salvar a

mis hijos, hacer todo lo posible
para lograrlo”, explica con la
tranquilidad que da haberse deja-
do la piel en ello. “He hecho todo
lo humano v lo inhumano por
curarlos”.

Ahora son siete en casa, en
Huelva. Los padres, los dos mayo-
res —libres yva de la enferme-
dad— v los tres pequefios, que
nacieron para curara sus herma-
nos. “Ha sido durisimo; ahora to-
ca vivir”, relata la madre sin per-

“Ha sido durisimo,
ahora toca vivir”,
afirma la
progenitora

Tenian el sindrome
de Ducan, dolencia

rara hereditaria que
solo afecta a varones

der por un momento la sonrisa.

La vida de Maria Luisa v su
marido, Andrés, empez6 a torcer-
se en 2000. No podian ni imagi-
nar lo que se les venia encima.
Todo comenzd, explica esta enfer-
mera de 39 anos, con un dolor
abdominal v fiebre de José, su
segundo hijo, que tenia dos afios.

Parecia un caso de apendicitis al-
go extrafio, pero su estado cada
vez era peor. En vista de ello, los
médicos del hospital Virgen del
Rocio de Sevilla optaron por ope-
rarle v en lugar de un quiste en el
apéndice encontraron un linfo-
ma. “Salié del quiréfano con una
colostomia [derivacion del intes-
tino hacia la pared abdominal] v
estuvo siete meses con quimiote-
rapia”, rememora su madre.

En 2002 la historia se repite.
Su hijo mavor, Alberto, que tenia
ocho afios, comenzo a sufrir epi-
sodios de dolor en el vientre, vo-
mitos nocturnos y anemia.

—;No sera lo mismo del her-
mano?

—No, mujer. Es imposible que
te pase dos veces lo mismo.

A Maria Luisa no le convencie-
ron las explicaciones del pedia-
tra v acudié al oncdlogo de Sevi-
lla que va habia tratado a su otro
hijo. Unos problemas urinarios
alertaron a los especialistas, que
decidieron operarle. Tenia afecta-
dos el intestino grueso v el delga-
do, la vejiga v la uretra. “Fue una
cirugia brutal”, explica. El resul-
tado de la biopsia confirmé los
peores temores: era un linfoma.

En ese momento, Maria Luisa
se enterd de que estaba embara-
zada de su tercer hijo. Las sesio-
nes de quimioterapia de Alberto,
programadas para varios meses,
coincidieron con el tramo final

de la gestacion. Carlos nacié a
100 kildémetros de casa, en Sevi-
lla, en el mismo centro donde su
hermano se estaba curando del
linfoma.

La mayor preocupacion de
Maria Luisa era entonces si su
hijo recién nacido tendria que pa-
sar por lo mismo. Acudié a Inter-
net v busco al responsable de can-
cer familiar del Centro Nacional
de Investigaciones Oncologicas
(CNIO), la entidad piiblica de

La mujer realizo el
proceso en Bruselas
porque en Espana
era aun ilegal

En 13 meses

dio a luz tres ninos
compatibles con sus
vastagos enfermos

excelencia en investigacion so-
bre tumores. “Le pregunté si se
podia elaborar un estudio genéti-
co. Me dio todas las facilidades”.

El estudio fue completisimo.
Se analizaron muestras de toda
la familia. Hasta de dos herma-

nos de Maria Luisa fallecidos en
1974 v 1987 F1 trahain adaniria

tintes detectivescos. “Consegui
hablar con la patéloga que anali-
26 el caso de mi hermano [el falle-
cido en 1974]". Obtuvieron mues-
tras que llevaban 30 afios almace-
nadas, que se volvieron a anali-
zar. Los resultados se cruzaron
con las pruebas de anatomia pa-
toldgica de sus hijos vel resto de
material genético de la familia.
Meses mas tarde llego el resulta-
do. Los nifios habian heredado la
enfermedad que habia acabado
con la vida de sus tios, el sindro-
me linfoproliferativo ligado al
cromosoma X (o de Duncan).

Se trata de una patologia here-
ditaria muy infrecuente (hav un
caso por millon de nacidos) que
provoca una respuesta inadecua-
da del sistema inmune a la in-
feccion por el virus Epstein-Barr
{en general, cursa sin mayores
problemas). El contagio desenca-
dena una proliferacion descon-
trolada de linfocitos v, entre las
distintas manifestaciones que su-
fren los pacientes, se encuentra
la aparicion de linfomas.

El de Maria Luisa es un caso
de mala suerte de libro. El sin-
drome de Duncan es una enfer-
medad hereditaria recesiva liga-
da al cromosoma X (por eso solo
la desarrollan los varones). Ella
era la portadora de la alteracién
genética, de forma que tenia un

25% de probabilidad, en cada
pmharazn de oectar yn varon

EL PAS, domingo 29 de enero de 2012




enfermo. En los tres casos, sin
embargo, el resultado fue el mis-
mo: todos fueron varones vy to-
dos portadores.

Latinica posibilidad de curar-
los era un trasplante de médula
osea de una persona compatible
(para evitar problemas de recha-
ZO) para regenerar sus sistemas
inmunes. Los tres hermanos po-
drian haber compartido los mis-
mos factores HLA (antigenos leu-
cocitarios humanos), los marca-
dores que determinan si los teji-
dos de una persona casan con
otra. Tampoco hubo suerte. Los
mayores tenian los mismos y el
pequefio, otros diferentes.

Los nifios entraron en el siste-
ma de biisqueda de donante en
2005. El hospital Nifio Jesis de
Madrid se encargd de rastrear
posibles candidatos, pero no apa-
recié ninguno. Maria Luisa se
veia dirigiéndose hacia una via
muerta: “No sabia qué hacer”.

Pero en una conversacion en
el hospital, se le abrié una puer-
ta. Le explicaron una reciente téc-

En 2010 fallecio

el mayor. “Jamas
se quejo de nada”,
indica su madre

“Mis preocupaciones
comienzan a ser

las de una persona
normal”, dice

EL PAIS, domingo 29 de enero de 2012

I Hermanos que salvan vidas

Una pareja tiene tres hijos con
sindrome linfo-proliferativo
asociade al cromosemaX
{sindrome de Duncan)

B LAENFERMEDAD

Linfocitos con Al contactar con unvirus,
l)” lamutacion proliferan en exceso,
) creando un linfoma

A Quimioterapia para
eliminar sus linfocitos

B TRATAMIENTO
LaUnicacuraes un trasplante ®)

C Donante de células madre:

65 « Sinlaenfermedad

| ®——eas

Maria
Luisa

Andrés

HMELLARGO CALVARIO FAMILIAR

7 Nifio Q Mifia [ Conlaenfermedad e Sanos
Enlos bancos de donantes de médulao de
cordén umbilical no hay nadie compatible
con los hermanos enfermos 2006
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La endogamia
mato a los Austrias

El primer estudio genético indica que
Carlos II era como un hijo incestuoso

M. RUIZ DE ELVIRA
Madrid

Carlos 11 El Hechizado fue una
de las victimas de los repetidos
cruces entre parientes proxi-
mos gue se dieron en sus antepa-
sados, tanto recientes como re-
motos. Su coeficiente de consan-
guinidad era altisimo, similar al
del fruto de una relacion entre
padre e hija o entre hermano y
hermana, han hallado cientifi-
cos espafioles. El primer estudio
gue aplica la genética a una di-
nastia espafiola, la de los Aus-
trias, ha confirmado la hipétesis
de muchos historiadores de que
la consanguinidad fue el factor
clave en su extincion, cuando
murid Carlos II en 1700 sin des-
cendencia. También ha permilti-
do esclarecer los principales
trastornos que sufria el rey.
“En el anilisis de la consan-
guinidad nos hemos remontado
16 generaciones desde Carlos II,
con un total de 3.000 persona-
jes”, explica Gonzalo Alvarez Ju-
rado, catedratico de Genética en
la Universidad de Santiago de
Compostelay aficionado a la his-
toria. Loque han encontrado Al-
varez y sus colegas, Francisco
Ceballos y Celsa Quinteiro, y pu-
blican en Plos One, es que pesan
tanto las relaciones de parentes-
co entre el padre y 1a madre del

sujeto como las acumuladasa lo
largo de las generaciones.

Desde que Felipe el Hermoso
inaugurd la dinastia al casarse
con.Juana La Loea, los matrimo-
nios entre parientes en las dife-
rentes casas reales europeas, pa-
ra conservar el poder, fueron la
norma. El coeficiente de consan-
guinidad indica la proporcion
de genes idénticos que se reci-
ben del padre y de la madre. Con
la genealogia enla mano, en por-
centaje, va aumentando desde
el 2,5 de Felipe el Hermoso al 21
de Felipe I1I. En Felipe IV baja a
un 11,5 y Carlos I, a pesar de ser
sdlo hijo de tio y sobrina, tiene el
maximo (25,4), 10 veces mayor
que el del fundador.

“Para probar la influencia de
la consanguinidad, fuimos a los
efectos”, indica Alvarez. “Anali-
zamos la mortalidad infantil en
los descendientes de cada rey
hasta los 10 afios y observamos
una relacion directa entre el coe-
ficiente de consanguinidad y la
tasa de mortalidad”. Ya los testi-
monios de la época se extrafa-
ban de la cantidad de abortos y
de nifios que nacian muertos o
morian pronto en la familia me-
jor cuidada de la Espaiia de en-
tonces.

Ademas, los cientificos espa-
fioles han estudiado desde el
punto de vista genético los tras-
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tornos de los reyes y, sobre todo,
de Carlos II. “Disponemos de los
mejores retratos de todos ellos,
de grandes pintores, que son
muy informativos para los médi-
cos”, recuerda Alvarez. S5in em-
bargo, aclara, la barbilla promi-
nente de Carlos I no esta relacio-
nada con la consanguinidad.
Dos enfermedades achaca-
bles a mutaciones genéticas re-
cesivas, gque necesitan heredar-
se de los dos progenitores, expli-

carian los trastornos de Carlos
11, que era raquitico, no pudo te-
ner hijos y a los 30 afios parecia
un viejo. Son un déficit hormo-
nal miltiple de la hipofisis (de la
hormona de erecimiento, entre
otras) y una acidosis tubular re-
nal, causa de raguitismo.

En la loteria genética salid
mejor parada la infanta Margari-
ta, hermana del rey y una de las
famosas meninas de Velizquez,
que se caso y tuvo hijos.

ELPAIS

Hay un grado de incertidum-
bre inevitable en el estudio, debi-
do a la imposibilidad de asegu-
rar la paternidad de los descen-
dientes, pero Alvarez cree gue
es pequeiio, dado el marco de la
realeza en la época. Ahora, los
investigadores estan ampliando
¢l estudio a los Austrias austria-
cos, gue tienen todavia mayor
consanguinidad. Un primer and-
lisis indica que en los Borbones
es mucho menor.
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