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Tema 3. Genética
3.4 Herencla

International

Baccalaureate

DID My GENETIC
TESTS COME BAKK?

( Yem oo

IS IT BAD NEWS?
WHAT ARE MY
RISK FACTORS?

a

WE CAN'T BE SURE. PROUT
THIS, BUT WEVE ANALYZED
GENES ON SEVERAL OF YOUR

CHROMOSOMES, AND IT'S HARD
To AVOID THE. CONCLUSION:

°g b

IMAGEN: coursera.org

AT SOME POINT, YOUR
PARENTS HAD SEX.

OHGOD!
STAY CALM! ITS
POSSIBLE. ITWAS
J‘L)STONCE'

IIhEED

To BE ALONE.

&

German Tenorio
Biologia NM-Diploma BI

Idea Fundamental: La
herencia de los genes sigue
determinados patrones.


http://www.virtual.unal.edu.co/cursos/veterinaria/2003897/index.html

VAN
MR
m ]

Colegio de

... San Francisco de Paula

Programacion del subtema

Habilidades

Introduccion trabajos Herencia grupos ABO Construccién cuadro
de Gregor Mendel de Punnet para cruces
monohibridos

Separacion alelos en  Herencia daltonismo  Comparacion

meiosis y hemofilia resultados observados

y esperados
Tipos de herencia: Herencia de fibrosis Interpretacion arboles
dominante, recesiva, quisticay genealogicos
codominante, etc. enfermedad de

Huntington

Enfermedades ligadas Consecuencias
al sexo radiacion bombas

atdmicas
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Gregor Mendel y los principios de la herencia

B Johann Mendel (1822-84) ingresd con
21 anos en el monasterio agustino de
Konigskloster, cercano a Brinn
(Republica Checa), donde tomé el
nombre de Gregor y fue ordenado
sacerdote en 1847.

B Residido en la abadia de Santo Tomas de
Brinn y para poder seguir la carrera
docente, fue enviado a Viena, donde se
doctor6 en matematicas y ciencias
(1851).

B En 1854 Mendel se convirtidé en Profesor
suplente de la Real Escuela de Brinn, y
en 1868 fue nombrado Abad del
monasterio, a raiz de lo cual abandoné
de forma definitiva la investigacién
cientifica y se dedicd en exclusiva a las
tareas propias de su funcion.
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Gregor Mendel y los principios de la herencia

B Cuando los seres vivos se reproducen, los descendientes heredan las
caracteristicas de sus progenitores.

wo9°60]qo8]1n02 :NIDVINI

B Aunque la herencia de los caracteres se conocia desde hacia mucho
tiempo, ya que Aristoteles habia observado que a veces los nifios se
parecen a los abuelos mas que a sus padres, no fue hasta la
publicacién por Mendel de su trabajo "Experimentos de hibridacion en
plantas” en 1866, cuando dicho término paso a un primer plano.
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Gregor Mendel y los principios de la herencia

B Mendel descubrié los principios de la herencia con experimentos
que implicaban el cruzamiento de un gran numero de plantas de
arvejas (guisante).

B Mendel cruzd cuidadosamente las distintas variedades mezclando el polen
masculino de una variedad con el pistilo de la flor de otra variedad.
Posteriormente analizd las caracteristicas que presentaban las semillas
obtenidas de dicho cruce. -

B Mendel repitié cada cruce con
muchas plantas de guisante,
realizando ademas el
experimento con 7 pares de
caratecteres, por lo que puede
afirmarse que sus resultados
muestran con veracidad los
principios de la herencia en los
guisantes y que no son un
efecto aislado.

IMAGEN: museovirtual.csic.es
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Gregor Mendel y los principios de la herencia

Mendel eligio |a planta del guisante porque. ..

+Son econdmicos. *Faciles de manejar.

+La planta es hermafrodita y permite la autofecundacion.,  *Ocupan poco espacio,
y la fecundadon cruzada entre variedades. iotcenmuchasdestend Sites:

Mendel eligié caracteres fadlmente observables y con dternativas claramente diferenciables como...

Color de la semilla AS[ZECtO de Iz semilla I/ | [

Color de la vaina Aspecto de lavaina
iy e
Color de I'a.f-lc;r
Altura (et tallo Posicion de a flo

ST W P

M
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Gregor Mendel y los principios de la herencia

B Pese a que Mendel publicd sus trabajos con guisantes en la Sociedad de
Ciencias Naturales de Brinn en 1886, sus investigaciones no obtuvieron
reconocimiento y permanecieron ignorados, posiblemente debido a que no
existiera un gran interés en conocer el patron de herencia del guisante.

B Sin embargo, sus trabajos fueron redescubiertos 30 afios mas tarde por
parte de H. de Vries, S. E. Correns y E. Tschernack von Seysenegg,
quienes de forma independiente obtuvieron resultados similares a los de
Mendel con otras plantas y animales, por lo que atribuyeron a Mendel la
prioridad del descubrimiento. [(/S 3 - S

n. a' o ay e
GREGOR MENDEL
IMAGEN: elprofedebiolo.blogspot.com.es The Friar Who Grew Peas

IMAGEN: bIOQ'ataXiaS_ga"Cia'org b Cheryl Bardoe & ihentsdby Jos. A, Smith
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NATURALEZA CIENCIAS: Realizacion de mediciones
cuantitativas con repeticiones para garantizar fiabilidad

B Mendel fue pionero en la obtencion de datos numéricos cuantitativos y en
el uso de un gran numero de réplicas.

B La siguiente tabla muestra los resultados de sus cruces monohibridos.
¢Qué proporcion de fenotipos se observan en la F,?

~ : Resultados de los cruzamlentos de Mendel ;

| Progenitor 1 | Progenitor 2 Generacién F Generacion F,
!_ o n—yge FERE L ks 'rjg-l” e 3 tDominant‘e r_}ecgswor I ~ Total
| ) Semilla hsa ; ‘&) Semilla rugosa | ,  Todas con | 5474 | 1.850 . 7.324 z
B |- F ’  semilla lisa | 7 ; | >
;' Semilla | £ Semrlla verde i Todas con : 6.022 | 2001 | 8.023 AL
,‘ amarilla - ’ semilla amarilla | : ! ko
b | i =
: .‘g\g Flores en % 4»  Flor en posicién | W Todas con ' 651 | 207 | 858 g
i posicion axial terminal " flor axial | 5 §
' Flor roja ‘. Flor blanca ‘x &Todas con 705 | 224 ! 929 g
4 \%« | flor roja | 2
\ | { | D
X . SR N [ &
Vaina ancha | ¥ Vaina I‘ ~ ' Todas con 882 l 299 | 1181 | &
]x . estrecha | M vaina ancha | ' 8
ORI - u CRCULLL . g
Vaina verde | ' Vaina | _ 'Todas con 428 152 l 580 o
| "4 7 7 o
o~ !X - amarilla | A vaina verde | 7 ‘ 3
| e Talloalte | o 1allo enano ‘ "y Todas con 787 277 1.064 |
| ' ) % talloalto \
| E-Th 2 | 8 i B | \
{ ! {
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NATURALEZA CIENCIAS: Realizacion de mediciones
cuantitativas con repeticiones para garantizar fiabilidad

B En la actualidad es una practica habitual en la investigacion cientifica que
se lleven a cabo repeticiones en los experimentos para demostrar la
fiabilidad de los resultados.

B La repeticiones pueden ser comparadas para ver como de cercanos estan
los valores. Ademas, los resultados andmalos pueden ser identificados, y
pueden aplicarse tests estadisticos con objeto de determinar |la
significatividad entre los tratamientos.

H Si bien Mendel es recordado Probability of Heads from 100 Coin Tosses
como unos de “los padres 0
de la Genética”, deberia -
serlo también por ser uno e |
de los pioneros en el uso de
meétodos en investigaciones
bioldgicas.

Pro ba bility

100

|MAGEN:Cimag|oba|_com HEER AR =RHEAEEE A % E :E =3

Number of Heads
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Gametos haploides

Los gametos son células especializadas denominadas células sexuales,
gue contienen un solo cromosoma del par de homodlogos, por lo que son
haploides y solo contienen un alelo de cada gen.

Los gametos se fusionan para producir una célula diploide denominada
cigoto.

Nicleo del
espermatozoide

n=2
(haploidc)
Homologos
\ Niicleo del
dvulo
n=2
(haploide)
Fecundacién
Homélogos =~
Cigoto
2n=4

IMAGEN: fisicanet.com.ar (diploide)
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Separacion de alelos en meiosis

B Durante la meiosis un nucleo diploide se divide dos veces consecutivas
para producir cuatro nucleos haploides. Por tanto, los dos alelos de cada
gen se separan en diferentes nilcleos hijos haploides durante la
meiosis. Homecigético Homesigético

dorrinante recesivo

B Silos alelos son iguales, cada nucleo haploide de -~
3 (|PP'

, . ATH
los cuatro gametos formados recibiran el mismo | l | 3 «x Q (
&Y/ ¢

Rr parent

alelo. \
. Dominant allele —/R l— r Recessive allele \\- ~ -
. Pe ro S| IOS a I e I OS for seed shape ‘ for seed shape
Y R! RI

p resentes e n IOS * Chromosomes replicate

homodlogos son - asmeros  Gametos
diferentes, la (X—D

mitad de los - g @
gametos recibiran /ﬁﬂ
uno de ellos > l

mientras que la >\ /<\ Meiosis Il
4

'/ — ATH

r | |

otra mitad recibira f"D r"D /73 ﬂw '\' ' 4
el otro alelo. A L/ \ x/ \ $/ Hetaracigitics

IMAGEN: uic.edu.com Principle of segregation: Each gamete carries only IMAGEN: biologiageneticall.blogspot.com
one allele for seed shape, because the alleles have
segregated during meiosis.

metes
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Cigotos diploides

B La fusion de gametos origina cigotos diploides con dos alelos de
cada gen, que pueden ser el mismo alelo repetido o distintos
alelos.

IMAGEN: mundoanimalia.com

m Por tanto, un organismo es
homocigético para un
determinado caracter (gen)
cuando presenta el mismo
alelo repetido, mientras que es
heterocigético para dicho
caracter cuando los alelos son
distintos.

m Teniendo en cuenta todos los
caracteres de un organismo,
se define Genotipo, como el

conjunto de alelos de un TIN STRAY | B
organismo y Fenotipo, como l' “ ) l' 2n=2
el conjunto de caracteres que

, homocigotico heterocigoticos homocigotico
se pueden observar en él. e 9 fomocigot]

Gametos
n=1

a/4 1/4
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Tipos de alelos

B En el caso de que en un nucleo diploide haya dos alelos diferentes en un
par de cromosomas homodlogos (heterocigdtico), puede pasar que uno de
ellos codifique para una proteina funcional (alelo dominante), mientras que
el otro codifique para una proteina no funcional (alelo recesivo).

B Los alelos dominantes son aquellos : ']
que, ya estén presentes en estado y Par de
homocigotico o heterocigotico, tienen cI:omq-fomas
el mismo efecto sobre el fenotipo. Far ge Bles IR
dominantes ;
B Los alelos recesivos son aquellos homocigoto (P': PFE, z’g’;‘igen
que solo tienen efecto sobre el
fenotipo cuando estan presente en Par de alelos
estado homocigatico. recesivos B ||
_ homocigoto a [ al_
B Los alelos dominantes se representan
con la letra del gen que los simboliza
en mayuscula (B), mientras que los P da Hlslee
recesivos se representan con la letra heterozigoto BA: Bl
- ’ \
en minuscula (b). Alelo Alelo
IMAGEN: z6.invisionfree.com recesivo o » dominante
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Tipos de alelos

B También existen alelos codominantes, que son pares de alelos que
tienen efecto sobre el fenotipo cuando estdn presentes en estado
heterocigotico.

.
B Un ejemplo de alelos codominantes r
lo constituye la herencia de los /:ro:,a(:sﬂfnas
grupos sanguienos en los humanos. o 4. aielos i homélogos
® Llos alelos codominantes  se ﬁ§$?§§272 (Pl: I —locus
representan en mayuscula y en de un gen
superindice de la letra del gen que
los simboliza en mayuscula (CW). A8 00 21016
recesivos
H Los alelos dominantes homocigoto @ L aL_
enmascaran los efectos de los cw'D CRD'
alelos recesivos, en tanto que
los alelos codominantes tienen Pardealelos |
efectos conjuntos. HelrazIg0io 91“ B"\\
Alelo Alelo
recesivo §j | dominante

IMAGEN: z6.invisionfree.com
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Tipos de herencia

B Por tanto, se dice que un caracter presenta un tipo de herencia
dominante, cuando sea debido a un alelo dominante, y por tanto se
expresa en el fenotipo en estado tanto homocigoético como heterocigético.
De forma similar, un caracter presenta un tipo de herencia recesiva
cuando sea debido a un alelo recesivo, y por tanto solo se expresa en el

fenotipo en estado homocigotico. Genotipo  Polisaciridos
: Fenotipo presente) de los globulos rojos
B Y se dice que un
caracter presenta un P @ Y . 0 i -
tipo de herencia &)

sea debida a alelos

codominante, cuando AR J/

que no muestran

dominancia uno sobre . e —
otro, y por tanto en F1 o ¢

estado heterocigédtico
se expresa el fenotipo Aa AB Ap
de ambos.

IMAGEN: tiempodeexito.com

B Por tanto, los alelos dominantes enmascaran los efectos de los alelos
recesivos, en tanto que los alelos codominantes tienen efectos conjuntos.
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F1

F2

R1R2

Tipos de herencia

Existen caracteres que presentan un tipo de herencia intermedia,
(también conocida como dominancia parcial o incompleta), en la que los
dos alelos tienen igual fuerza y se expresan con la misma intensidad,
resultando en un fenotipo intermedio en estado heterocigotico.

R1R1 |
rojo hlan[:u

R1R2 R1R2 R1R2 R2R2

v RO

IMAGEN: naukas.com

Los alelos responsables de este
tipo de herencia se representan
con la letra del gen que los
simboliza en mayuscula, pero
afadiendo un ndmero.(R; % R,)
o una coma (R y’R’) para
distinguir un fenotipoe de otro.
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HABILIDAD: Construccion de cuadros de Punnet

B Los cuadros de Punnett se usan para predecir los resultados de
cruzamientos genéticos monohibridos que implican un solo caracter, es
decir, un solo gen. En este cuadro, se deben colocar todos los posibles
gametos del cruce parental en la primera columna y en la primera fila.

FO Fenotipo: O O

B La relacion de alelos y su Genotipo: vy vy
caracter correspondiente /\ / \ Meiosis-segregacion
debe _angtarge en la parte Gametos: Y Y VAR
superior izquierda. | l
Y Y

Caracter: color guisante
alelo Y-color amarillo
alelo y-color verde
Y>y

Y y
B Las frecuencias de 0 Cuadro de Punnet
los genotipos vy

fenotipos de la 12

generacion filial

(F1) debe anotarse Fl Genotipos: Todos Yy (heterocigotos)

debajo del cuadro.

Fenotipos: todos O
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HABILIDAD: Construccion de cuadros de Punnet

F
1 Fenotipo: O O
Genotipo: Yy Yy
f\ f \ Meiosis-segregacion
Gametos: Y V¥ ]" y
Cuadro de Punnet
Fz Genotipos: 1YY : 2Yy : 1lvyy Ratio 1:2:1

Fenotipos: O OO .

Homocigoto Heterocigoto Homocigoto
dominante recesivo
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Cruzamiento prueba

Prueba realizada con un supuesto heterocigoto, consistente en cruzarlo
con un homocigoto recesivo conocido. Si toda la F1 presenta el fenotipo
dominante, el individuo es homocigético, mientras que si aparecen ambos

fenotipos, el indiciduo es heterocigético.
¢ Como se puede saber el genotipo (homocigoto o heterocigoto)
u ¢Aa o AA?

de un individuo que presenta un fenotipo dominante?

Mendel cruz6 al individuo problema con un homocigoto para el alelo recesivo.

Individuo Homocigoto Individuo Homocigoto
problema recesivo problema recesivo

Pl O @ b @
A? aa A? aa
Genotipo Genotipo
= 5 ) del individuo \J‘ del individuo
1 problema problema

100% AA 50% 50%

Si &l individuo problem:a es homaocigoto, Si el individuo problema es heterocigoto,
todala descendencia presentara la mitad de la descendencia sera
fenatipo dominante. homocigota para el alelo recesivo
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Cruces monohibridos (herencia autosomica)

U’ UNIVERSIDADES DE ANDALUCIA

PRUEBA DE ACCESO A LA UNIVERSIDAD BIOLOGIA

CURSO 2010-2011

Universidades Pdablicas
de Andalucia

9.- El color negro del pelo de una especie de raton depende del alelo dominante (B), y el color blanco de
su alelo recesivo (b). Si una hembra de color negro tiene descendientes de pelo blanco, ;cual es el
genotipo de la hembra? [0,3]. ;Qué genotipos y fenotipos podria tener el macho que se cruzo con
ella? [0,5]. Razone las respuestas representando los esquemas de los posibles cruces.

PRUEBA DE ACCESO A LA UNIVERSIDAD BIOLOGIA

U1 UNIVERSIDADES DE ANDALUCIA
CURSO 2013-2014

Unlversldades Pibklleas
de Andalucia

5.- Un ganadero comprd una pareja de borregos con lana blanca que suponia de raza pura. Todos los
cruces entre estos dos borregos dieron lugar a borregos blancos. Sin embargo, en algunos cruces
entre estos descendientes aparecieron borregos negros. Explique como es posible que haya habido
descendencia de borregos negros [0,5]. j Qué haria usted para demostrar si los borregos gue compro
el ganadero eran de raza pura? [0,5]. Razone las respuestas representando los esquemas de los

posibles cruces.
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APLICACION: Herencia de grupos sanguineos

Los organismos diploides presentan dos alelos para cada gen, sin
embargo, algunos genes tienen mas de dos alelos (alelos miltiples).

En este caso, un individuo diploide tendra como maximo dos alelos de
estos, uno en cada uno de los cromosomas homodlogos, augnue en la
poblacion se presenten mas alelos para el mismo gen.

Los grupos sanguineos son un ejemplo de alelos miltiples vy
codominancia.

Genotipos Antigeno en Anticuerpo en Fenotipo
eritrocitos suero

IATA, TA anti-B
IBIB, IBi B anti-A B
IAIB AyB ninguno AB

i ninguno anti-Ay anti-B 0

IMAGEN: naukas.com
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APLICACION: Herencia de grupos sanguineos

La herencia de los grupos sanguineos en humanos se debe a tres alelos,
dos de ellos (I* y IB) son codominantes, mientras que el tercero (i) es
recesivo. Las razones para ello son:

- Los tres alelos producen una glicoproteina en la membrana de los

o

eritrocitos.

- ElI alelo I* causa que la
glicoproteina sea alterada
mediante la adicion de
acetil-galactosamina.

Aquellas personas que
carecen del alelo I no poseen
esta glicoproteina alterada,
por lo que se exponen a ella
(transfusion sanguinea),
producen anticuerpo anti-A.

Lipido o
proleina

Lipido o
proloina

GaiNAc T
transferasa
-.-<Gal><<§’u>-<63|>

IMAGEN: naukas.com

Antigeno O
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APLICACION: Herencia de grupos sanguineos

- El alelo IB causa que la glicoproteina sea alterada mediante la adicion de
galactosa. Aquellas personas que carecen del alelo IP no poseen esta
glicoproteina alterada, por lo que se exponen a ella (transfusion sanguinea),
producen anticuerpo anti-B.

Lipido o A

wf»:.-,-.r... «.—<Gal>—<ﬂd{9—<63l> Antigeno O
Ga
ran

- El genotipo IAIB que la glicoproteina sea alterada mediante la adicion de
acetil-galactosamina y galactosa. Las personas con este geneotipo no
producen anticuerpos anti-A ni anti-B.

- El alelo i es recesivo porque causa la produccion de la glicoproteina basica,
pero si el alelo I o el IB esta presente, la glucoproteina es alterada.

IMAGEN: naukas.com
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APLICACION: Herencia de grupos sanguineos

5.- ;Cuales seran los posibles genotipos de los descendientes de una pareja formada por un individuo
heterocigdtico del grupo sanguineo A y otro del grupo AB? [0,23]. ; En qué proporcion se dara cada
uno de esos genotipos? [0,25]. ;Y cuales seran los fenotipos y en qué proporcion se daran? [0,3].
Razone las respuestas realizando los cruces necesarios.

12. En el siguiente arbol genealogico se indican los grupos sanguineos de una madre v sus cuatro hijos.

International Baccalaureate”
Baccalauréat International
Bachillerato Internacional

I e |
Al ® [ ®

Y

;Cuales son los posibles grupos sanguineos del padre?

A.  Soloel grupo A

Universidades Publicas
de Andalucia

B. Sololos grupos A6 B
C. Soloel grupo AB

D. Sololos grupos A, B 6 AB
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Rh y grupos sanguineos

El factor Rh es una proteina integral de la membrana de los glébulos
rojos, denominado aglutindgeno. Son Rh positivas aquellas personas
que presenten dicha proteina en sus eritrocitos y Rh negativa quienes no

presenten la proteina.

Las personas Rh- disponen de anticuerpos
en el plasma que reaccionan contra los
globulos rojos Rh+.

Aunque se han identificado mas de 45
antigenos del sistema Rh, el principal
antigeno Rh es el D. Si el antigeno esta
presente, el fenotipo es Rh+ y si D esta
ausente es Rh-.

La herencia del factor Rh se debe a
dos alelos, D y d. Individuos homocigotos
dominantes (DD) o heterocigotos (Dd) son
Rh+. Aquellos que son homocigotos
recesivos (dd) son Rh-.

Factor Rh
(':::q:{')”' Rh (+) Rh (-)
Red Blood J
Cell Surface (R
Proteins |
(’...“”.) { Rh aggiutnogens No Wguinogens
Plasma
Antibodies 4/04/5
(phenotype) 0

D- Rh+
D>
> | e
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HABILIDAD: Comparacion de resultados predichos y efectivos

B Los resultados de todas las posibles combinaciones en un cruce
monohibrido pueden predecirse.

AA x AA aa X aa Aa X aa Aa x Aa IAIA x IBIB

AA aa 1Aa:laa 1AA: 2Aa:1laa |AIB

B Los resultados efectivos que se
obtienen de los cruces
genéticos en la realidad, no se
corresponden normalmente
con los resultados predichos.

B Esto es debido a que existe un
cierto elemento de azar en la
herencia de los genes, como
ocurre cuando se lanza una
moneda.

i

pos

IMAGEN: pixshark.com
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HABILIDAD: Comparacion de resultados predichos y efectivos

B Una importante habilidad en biologia es decidir si los resultados de un
experimento son los suficientemente cercanos a los resultados predichos
como para aceptarlos, o si las diferencias son demasiado grandes como
para que o bien los resultados o las predicicones sean falsas.

B Una tendencia obvia es que cuanto mayor sea la diferencia entre los
resultados observados y esperados, menos probable es que Ilas
diferencias no se deban al azar y mas probable es que las prediciones no
encajen con los resultados.

B Para determinar objetivamente si los resultados se ajustan .a.las
predicciones, se usan test estadisticos, como el test de chi-cuadrado.

) (freq u:)vhnSl.tr\e'Eu:lasu1.35|:1u:rau:1'a:-:]J v {O-E :
7=5 -y B

Tabla de contingencia Sexo * Fumador freq esperadas

Fumador
si no Total
Sexo hombre Recuento 10 16 26
% de Sexo 38,5% 61,5% 100,0%
mujer Recuento 14 10 24
% de Sexo 58,3% 41,7% 100,0%
Total Recuento 24 26 50 IMAGEN: ugr.es
% de Sexo 48,0% 52,0% 100,0%
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Enfermedades geneéticas

B Una enfermedad genética es una enfermedad debida a una alteracion
del genoma. Segln su magnitud, pueden ser gendmicas, cromosdémicas
Y génicas, es decir, debidas a un solo gen.

B La mayoria de las enfermedades
genéticas propias de los seres
humanos se deben a alelos Fadre
recesivos de genes "Portador”
autosémicos, es decir, que solo se no afectado
manifiesta la enfermedad cuando el
individuo es homocigdtico recesivo
para dicho gen.

B Un individuo heterocigdtico no
padecera dicha enfermedad
genética, al poseer un alelo
dominante. Estos individuos se
denominan portadores.

Madre

"Portadora"
no afectada

oo “““‘\ta

'M

Mo afectadao Afecitaca
1 pasihilidsd de= 4 1 pasiniidad de 4

IMAGEN: es.wikipedia.org
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APLICACION: La fibrosis quistica como ejemplo
de enfermedad autosdémica recesiva

B La fibrosis quistica es la enfermedad genética mas comun en Europa, y
se debe a un alelo recesivo del gen CFTR, localizado en el cromosoma 7,
y que codifica para un canal de membrana de iones cloruro (CI)
implicado en al secrecion de sudor, mucus y jugos digestivos.

IMAGEN: scielo.org.mx

6a 0 13 14a
E) 14

~ L.

GenCFTR
b) Proteina CFTR: estructura secundaria

= Wiy e i

¢) Proteina CFTR

El alelo recesivo produce una canal
ionico defectuoso, provocando que
el sudor producido contenga un
excesivo contenido de NaCl, pero
que el mucus y los jugos gatricos,
sean secretados con insuficiente
contenido de NaCl.

Como resultado, no se desplaza por
osmosis suficiente agua .hacia  las
secreciones, siendo muy viscosas.

Figura 1. Representacion del gen y la pro-
teina CFTR. La figura esquemadza: a) estruci-
ra del gen CFTR: los rectangulos verticales re-
presentan los 27 exones del gen; b) modelo
propuesto de la proteina CFTR; ¢} ubicacidn de
laproteina CFTReniamembrana celular.
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APLICACION: La fibrosis quistica como ejemplo
de enfermedad autosdémica recesiva

B El mucus pegajoso se acumula en los pulmones causando infecciones y
el conducto pancreatico suele bloquearse, por lo que las enzimas
digestivas secretadas por el pancreas no llegan al intestino delgado.

Pulmones
Bronguiectasias Senos paranasales
Infeccion Sinusitis (infeccion)

Meumotorax
Cor RUImonale

Fiel

Pérdida de cloro en sudor

Pancraas
Diabetes Insulino-dependiente
Insuficiencia enzimatica

Higadc
Obstruccion biliar

ritesting
lleo Meconia
{"Jrgaﬁas. reproductores
Infertiidad masculina
Auszencia de vas deferens

Videol

IMAGEN: fibrosisquistica.co

érg&uos afectados por la FQ.50
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APLICACION: La fibrosis quistica como ejemplo
de enfermedad autosomica recesiva

® En algunas partes de Europa, Autosomal Recessive Inheritance
1/20 personas poseen el

alelo recesivo para la fibrosis

uistica or lo ue la Chromosome with
q N p q MOM DAD ' normal copy of gene
probabilidad de que en una ‘
. Chromosome with
pareja ambos sean l defective copy of gene

portadores es de (1/20)2 =

1/400. e, s
B En este caso, cuando ambos P°ss'b'e°°'“b'"a“°"s S e
progenitores son portadores copy of the gene from
(heterocigdticos), mediante el
un cuadro de Punnet se
puede determinar la
probabilidad de tener un hijo Normal Carrier Carrier Affected
con diCha enfermedad- IMAGEN: learn.genetics.utah.edu
PR L YY)

VAT LA
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Enfermedades geneticas no recesivas

B Pero no todas las enfermedades genéticas autosdmicas se deben a
alelos recesivos, sino que hay enfermedades genéticas debidas a
alelos dominantes o a alelos codominantes.

B Asi, una pequefa proporcién de enfermedades genéticas se deben a
alelos codominantes. Un ejemplo es la anemia falciforme.

' '

m  El alelo normal HbA de la cadena beta |25 — 10| e 2o @
de la hemoglobina es codominante . i ;_E:E":fw,,,m: =
con el alelo falciforme Hbg. o e i

) L. Sickle

®m los individuos que son g Femodosin
heterocigotos presentan I Aboormal
tanto hemoglobina normal ®
como falciforme, no | | |
POSEYE n,d O_ las mismas Child A5 | chid as) |cnid sa ) | chid S5 )
caracteristicas que aquellos Does not have Has sickle i Has sickie I Has sickle "
que tienen dos copias de e e ¥ | [Smmeret 0¥ | (R
uno o de otro alelo. e e gere

IMAGEN: nhlbi.nih.gov
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APLICACION: La enfermedad de Huntington como
ejemplo de enfermedad autosdmica dominante

B Una pequefia proporciéon de enfermedades genéticas se deben a un alelo
dominante. En este caso, no es posible que haya personas portadoras
que no padezcan la enfermedad. La enfermedad de Huntington se
debe a un alelo dominante del gen HTT, localizado en el cromosoma 4 y
cuyo producto génico es la proteina huntingtina, cuya funcion esta
siendo investigada.

B El alelo dominante HTT causa danos
degenerativos en la parte del cerebro que
controla el pensamiento, emocién vy
movimiento. Los sintomas suelen comenzar
cuando una persona tiene de 30-50 anos.

B Una vez comenzados los sintomas, la
esperanza de vida de reduce a 20 anos, Basal
necesitando la persona un cuidado a tiempo Ganglia
completo y falleciendo normalmente, de
fallo cardiaco o neumonia.

Video2 IMAGEN: learn.genetics.utah.edu
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APLICACION: La enfermedad de Huntington como
ejemplo de enfermedad autosomica dominante

B Debido a su aparicidon tardia, muchas personas diagnosticadas con esta
enfermedad ya han tenido hijos.

m Solo 1/10 000 personas
poseen el alelo
dominante HTT, de

Mmanera que eSS muy Ch :
. romosome with
|mprobable que €n una MOM_DAD normal copy of gene
pareja, ambos lo tengan. Chromosome with
. defective copy of gene
B Sin embargo, al ser

Autosomal Dominanant Inheritance

dominante, un individuo Normal Affected
desa rroIIa I"é |a Possible combinations:
enfermedad con que solo =dchchllgiinnerited

. normal copy from
un progenitor lo tenga. N e e
normal or a defective
copy from Dad.

IMAGEN: learn.genetics.utah.edu
Normal Normal Affected Affected
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Enfermedades ligadas al sexo

B Las enfermedades autosémicas afectan por igual tanto a varones como a
hembras. Sin embargo, existen enfermedades genéticas que en los
varones muestran un patron de herencia diferente que en hembras,
dado que el gen responsable se ubica en los cromosomas sexuales. Por
este motivo, estas enfermedades se conocen como ligadas al sexo.

B Uno de los primeros ejemplos de este tipo )
de herencia fue descubierto por Thomas A5 Q
Morgan en la mosca de la fruta Drosophila ' [ FEMALE
Melanogaster, donde comprobd que el gen F1 K 1
que determina el color del ojo se localiza X X
en el cromosoma X.
e KL
B Los alelos incluidos en los A Q A Q
cromosomas X  deben _,. XR |
indicarse mediante letras en L3 XR XR Ryw
superindice acompafiando a O MALE o X X
una X mayuscula. " b4
d ..‘. ,'. d
IMAGEN: buffonescience9.wikispaces.com Y R
A | X"Y
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APLICACION: El daltonismo y la hemofilia como
ejemplos de enfermedades ligadas al sexo

B La mayoria de las enfermedades ligadas al sexo en humanos se localizan
en el cromosoma X, dado que el cromosoma Y posee pocos genes.

B Una condiciéon ligada al sexo debida a un gen localizado en el
cromosoma X es el daltonimo o ceguera para los colores rojo-verde.

B El daltonismo se debe a un alelo
recesivo de un gen que codifica para
una de las proteinas fotorreceptoras.

Photoreceptor cell

Retina Rods Cones
7

Blue Cone Green Cone Red Cone

Esta proteinas son sintetizadas
por las células cono en la
retina del ojo, de las, que hay
3 tipos que detectan rangos
0 especificos de longitudes/ de
Video3  onda de la luz visible.

‘.\
- ...‘ L
\%
npa‘yemn SOIlGUSﬁ ures| .NJOVINI
H

IMAGEN: cdn.vectorstock.com
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APLICACION: El daltonismo y la hemofilia como
ejemplos de enfermedades ligadas al sexo

B Un hombre no influye en el daltonismo de sus hijos varones, ya que
todos reciben el cromosoma Y de su padre. Sin embargo, las hijas
unicamente pueden ser dalténicas, si su padre también lo es.

IMAGEN: learn.genetics.utah.edu

X-linked recessive, affected father

Affected Unaffected

father mother
8]
B Affected
Unaffected
I Carrier
u |
X

Unaffected Carrier Carrier Unaffected
son daughter daughter son
U.S, National Library of Medicine

Caracter: vision colores
XP-vision normal
Xd-daltonismo
XP > Xd

X-linked recessive, carrier mother

Unaffected Carrier
father mother
&
[ Affected
Unaffected
1 Carrier
"
Unaffected  Unaffected Carrier Affected
son daughter daughter son

U.S. National Library of Medicine

GENOTIPOS FENOTIPOS

% Xo ? visidn normal
X% Q@ visidon normal portadora
X Q daiténica

»Y & vision normal
X'y & dalténico

En partes del norte de
Europa el porcentaje . .de
varones con la enfermedad
es del 8%, por un 0.5% de
mujeres.
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APLICACION: El daltonismo y la hemofilia como
ejemplos de enfermedades ligadas al sexo

B La hemofilia también se debe a un alelo recesivo localizado en el
cromosoma X.

B Este alelo es una version de un gen que |
codifica para el factor VIII, una de las ﬁ carees R
proteinas implicadas en la coagulacién de Factor VI or IX activty
la sangre. Si bien, la esperanza de vida de

50 - 150%
las personas hemofilicas es de 10 afos,
esta enfermedad puede tratarse mediente @ it o ¢ sty

transfusiones con el factor VIII purificado. e

Moderate
. Factor VIII or IX ectivity
1 - 5%
Severa
. Factar VIII or IX setiviky
= 1%

IMAGEN: hemophiliabangalore.org

Video4

IMAGEN: rarediseasecycling.org WERGPHILIA aﬁ_

8 Copyright Wil Fed eragns of W smopiila
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APLICACIC)N: El daltonismo y la hemofilia como
ejemplos de enfermedades ligadas al sexo

_ - X-linked recessive inheritance
B La herencia del alelo de la hemofilia

sigue el mismo patréon que el del
daltonismo. father

B La frecuencia de este alelo recesivo
(X") es 1/10 000, por lo que esta es
también la frecuencia de la
enfermedad en varones. La frecuencia
tedrica de la enfermedad en mujeres
es (1/10 000)2 = 1/106,

carrier
mother

ﬂx

0/
XY X X f X X X v
J
% /
IMAGEN: commons.wikimedia.org
unaffected unaffected carrier affected
son daughter daughter son

. unaffected | I carrier \ affected
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HABILIDAD: Analisis arboles genealogicos

Es importante conocer la probabilidad de que nuestra descendencia pueda
heredar una de estas enfermedades genéticas. El problema radica en la
imposibilidad de realizar cruces experimentales en humanos.

El analisis de arboles genealdgicos o diagramas de pedigri permiten
deducir el patron hereditario de enfermedades genéticas humanas.

El arbol genealdgico adjunto g
muestra la herencia de la (1767-1020)
hemofilia en la Familia real msi
Inglesa.

Vickorin
Prircaas af Saxn-Coburg
{1707 1881)

Vicloris
Gueen of England
(1818-1801)

El Parmal Male
(O Momnal Fomale
. Hoemophillc Male

0 Garrier Fomale

El Itale died in infancy
pocsnibln homophdb:

IMAGEN: static.wix.com
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HABILIDAD: Analisis arboles genealogicos

B Existen una serie de pautas para la confeccion de un arbol genealogico:
- Las mujeres se representan con circulos y los varones con cuadrados.
- En el lado izquierdo se representa la generacidn en nimeros romanos.

- Todos los individuos en la [

misma linea pertenecen a la .__O
misma generacidn y se
distinguen mediante numeros.

- El orden en el nacimiento se
representa de izquierda a
derecha.

- Los individuos que
manifiestan fenotipicamente
la enfermedad de estudio

son resaltados.

I1

2 3 4 ] 6

Pedigree 7. Xlinked recessive mheritance.

IMAGEN:.uic.edu/
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HABILIDAD: Analisis arboles genealogicos

Ejercicio: Representa el arbol genealdgico de la siguiente familia con

sus respectivos genotipos:

Un hombre hemofilico se casa con una mujer sana, y tienen tres hijos.
Un vardén sano, una hembra hemofilica y un vardn hemofilico. Este
ultimo varén se casd con una mujer sana Yy tuvieron dos hijas, una

hemofilica y la otra no.

.1

| .__O

2

IMAGEN:.sciencebuddies.org

¢ =

4

¢ .
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HABILIDAD: Analisis arboles genealogicos
B Un caracter es recesivo, si a partir de una pareja que no lo manifiesta,
nace un hij@ que si lo presenta.

B El caracter no esta ligado al cromosoma X si un padre no presenta el
caracter pero tiene una hija que si lo presenta.

B El caracter no esta ligado al cromosoma X si una madre con el caracter
tiene un hijo varon sin él. Generacién

B Actividad: Observa el FO -".

siguiente arbol e indica si
el caracter de estudio es |
dominante/recesivo y Fq [0] ‘ [

autosémico/ligado al sexo.
mle] 10] 1O

F,
CLAVE
IMAGEN:.sciencebuddies . ‘ O
Varon Hembra varon Hembra
afectado afectada normal normal
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Enfermedades geneéticas

B Ademas de las enfermedades genéticas estudiadas, la anemia
falciforme, hemofilia, daltonismo y enfermedad de Huntington, existen
muchas otras bien conocidas.

Cancer de prostata

B La investigacion médica

. . P . Trombosis recurrente
ha identificado mas de Ceguera nocturna, Carcinoma de células
4 000 enfermedades 5‘:.[(‘;5;[:1 A8 renales y pulmonares

genéticas en humanos
hasta la fecha, lo que
hacg pensar, que en [
realidad es dificil que no B
padezcamos una. Anemia

hemolitica

Menigioma

Alzheimer

Linfoma
maligno
Insensibilidad

a la hormona
tiroidea
Cataratas, rinon

poliquistico
IMAGEN: uah.es
Retraso mental,

ceguera, paralisis...
Inmunodeficiencia
severa y cirrosis

Carcinoma de células
/ renales y pulmonares
/ Atrofia muscular
espinal
% 1 .

- @ =
\ quistica
= (risis hemolitica y
\ distrofia muscular

Epilepsia juvenil,
== arteroesclerosis

coronaria
Miopatia, fibrosis

s

Leucemia mieloide cronica
y esclerosis tuberosa
Atrofia de retina

Albinismo y trastornos

maniaco depresivos

Raquitismo, mioma uterino,
miopatia, enanismo.

T A A Aoy w S W
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Enfermedades genetlcas

La razén es que la mayoria de
ellas son muy raras al deberse
a alelos recesivos muy poco
frecuentes en la poblacion, de
manera que si probabilidad de
heredar uno de estos alelos es
baja, mucho mas baja es la de
heredar ambos alelos, condicion
necesaria para padecer la
enfermedad.

En la actualidad se estima que
existen de 75-200 de estos
alelos recesivos de entre el total
de 23 000 genes del genoma
humano.

IMAGEN: recursos.cnice.mec.es

T ——— ——

Erferrmedad de Gaucher

Cancer familiar de colon
Retinitis pigrnentaria
Enfermedad de Huntington
Poliposis cali farmiliar
Hermocrarmatosis

Ataxia medulocerebeloza

Mucovizcidaosizs

Exctosis mdltiple
Melanorna maligno

Meopl azia endocrina
rmudltiple, tipo2

Anernia falciforme
Fenicetonuna

Retinoblastorma

Enfermedad de Alzheimer

Enfermedad de Tay-Sachs

Enfermedad poliquistica del rifidn

Cancer de mara

Arnitoidasizs

Distrofia mictdnica

Hipercolesteroerna familiar

Deficiencia de ADA
Ezclerosiz lateral amiotrafica
Trisormia

M eurafi brornatosis, tipo 2

Hermofili a

Miopatias [de Duchenne

v de Beckar)

ADL (Adrenoleucadiztrofial
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Enfermedades geneticas y mutaciones

B Los diferentes alelos de un mismo gen solo varian en la secuencia de
una o0 unas pocas pares de bases. Como ya se ha comentado, los
nuevos alelos aparecen por mutacién génica a partir de otros.

IMAGEN: ncse.com ..
Original

10
& Correct -ILFF]].

copy

Mutant
copy

IMAGEN: pinterest.com

B La mutaciones son cambios aleatorios en la secuencia de ADN, por lo
que es improbable que un cambio aleatorio de un alelo que ha sido
desarrollado a lo largo de millones de afios de evolucidon, 'sea

beneficioso.
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Enfermedades geneticas y mutaciones

La radiacion y las sustancias quimicas mutagénicas aumentan la tasa
de mutacidon y pueden causar enfermedades genéticas y cancer.

Es muy importante minimizar el niUmero de mutaciones en las células
productoras de gametos, con objeto de que no se trasmita a la
descendencia. En la actualidad se estima que 1-2 mutaciones tienen lugar
cada generacion en los humanos, afiadiendo un mayor riesgo de
enfermedades genéticas a los nihos.

8.4 NUCLEAR FALLOUT MAP

3000 R/\DS -
1500RADS '
B /50 RADS

GMAR 2110305 2uL0

Nuclear Meltdown
Japan  Fukushima Daiichi Plant

W09'9pJaneIfo]0s :NIOVINI
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APLICACION: Consecuencias de la radiacion

Las consecuencias de la radiacién pueden observarse tras la bomba
atomica de Hiroshima y el accidente nuclear en Chernobyl.

Cuando la bomba atdomica fue detonada sobre Hiroshima y Nagasaki,
unas 150 000-250 000 personas murieron en unos cuantos meses, ya
sea de forma directa o indirecta.

La salud de los 100 000 supervivientes ha sido monitorizada por la
Fundacion para la investigacion de los Efectos de la Radiacién de Japon.
Otras 26 000 personas expuestas a la radiacion han sido usadas como
control. g

Hasta el afio 2011, los b B Ea
supervivientes habian : :
desarrollado cerca de
17 500 tumores, de los
que 853 podria ser
atribuidos a los efectos
de la radiacién de las
bombas atdémicas.

IMAGEN: zidbits.com

Nagasaki  Hiroshima



1
|
A
Pt |

b
o N
H Y

Colegio de

. San Francisco de Paula

APLICACION: Consecuencias de la radiacion

B El accidente nuclear de Chernobyl (Ucrania) en 1986, se debid a la
explosion e incendio de un reactor nuclear.

B Los trabajadores estuvieron rapidamente expuestos a dosis fatales de
radiacion, y diferentes isotopos radiactivos fueron esparcidos por
Europa.

INCREASED RADIATION DOSE ACROSS EUROPE - 3 MAY 1986

Dose - multiples
of normal rate

CAESIUM DEPOSITION

I No detecable
nse

W10 -1

H1-5

15-10
10-20 _
20 - 40 I
40 - 100 Oxt
100+

185 -555
kBq m=2
1480 - 3700 37 - 185
kBgq m=2 kBq m2

[ :g: ;112480 M <37 kBq m?

>3700 kBg m*?

: " SOURCE: Open University SOURCE: UNSCEAR
Video5 IMAGEN: faculty.virginia.edu
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APLICACION: Consecuencias de la radiacion

B Se estima que 5 200 millones de GBg de material radiactivo fueron
liberados a la atmésfera, provocando efectos severos:

- La biodiversidad se redujo como consecuencia de la radiacion.

- Se reportaron mas de 6 000 casos de cancer de tiroides por iodo
radiactivo.

- La concentracién de iodo radiactivo en el agua y la leche alcanzé
niveles no permitidos.

IMAGEN: ds.Iclark.edu




