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CAPITULO 5

ALGUNOS ASPECTOS BASICOS SOBRE GENETICA.

INTRODUCCION.

La esencia del proceso reproductor estriba cn producir una nueva generacion de vdstagos que se parezcana
sus progenitores, proceso que implica en forma obligada la transferencia de informacién biol6gica al nuevo organismo
siguiendo la via 6vulo y espermatozoo. El hombre sabe desde hace siglos que “lo semejante engendra lo semejante’”;
en otrs palabras: que 10s hijos se parecen a los padres, y una de las caracteristicas originales de los seres vivos es la de
reproducir su especie. Esta tendencia de los individuos a parecerse a sus progenitores se [lama herencia. Aunque el
parecido entre padres e hijos sea acusado, no pucde decirse que resulte exacto. Los hermanos difieren entre sfy con
el respecto a los padres en varios aspectos y en grado diverso. Estas dilerencias, llamadas precisamente variaciones,
son también caracterfsticas de los seres vivos. Algunas variaciones son heredadas, o sea motivadas por la segregacion
de factores hereditarios entre la descendencia. Otras no tienen este cardcter, sino que debidas a los efectos de
temperatura, alimentacion, humedad, iluminaciénsolaryotros factores delambiente sobre el desarrollo del individuo,
Asf resulta que los caracteres hereditarios pueden ser modilicados en gran medida por el medio en el cual crece el
sujeto. La rama de la biologfa que sc ocupa de los fenémenos de herencia y variacion, y estudia las leyes que rigen las
semcjanzas y diferencias entreindividuos conascendientes comunes se llama genética. Desdesu comienzoa principios
del presente siglo, 1a ciencia-de la génetica ha progresado con rapidez y actualmente continda con ritmo acelerado.

En los siglos XVII1 'Y XIX s¢ hicieron varios intentos de descubrir como se transmiten caracteres especificos
de una generacion a la siguiente. Un importante descubrimiento lo hizo en 1760 el bétanico aleman Kolreuter al

cruzar dog especies de tabaco colocando polen de una especie en los estigmas de la otra. Las plantas producto de las -

semillas resultantes tenfan caracteres intermedios entre los de las dos plantas progenitoras, Kolreuter hizo la
inferencial6gicade quelos caracteres de los padres se transmiten por el polen (espermatozoo) y el 6vulo. Sin embargo,
el ysus contemmpor4neos criadores de plantas y animales fueron incapaces de descubrir la naturaleza del mecanismo

hereditario. en parte por que la parte citoldgica era desconocida, pero principalmente porque trataron de estudiar la
herencia de todos los caracteres de la planta o animal al mismo tiempo.

Gregor Mendel, abad austriaco que cri6 guisantes en el huerto de su monasterio en Brno, logro descubrir las
leyes bésicas de la genética donde hibridadores anteriores habian fracasado. Estudid la herencia de los caracteres con-
trastantes; conté y registré los padres descendientes de cada uno de sus cruzamientos. Su conocimiento de los
principios de las matemdticas le permitieron interpretar sus datos y le indujeron a formular la hiptesis de que cada
rasgo es determinado por dos [actores genéticos.

Mendel tenfa varios tipos de plantas de guisantes en su huerto y llevé registros de la herencia de siete pares
de rasgos claramente contrastantes, como semillas amarillas frente a semillas verdes, semillas redondas frente a
semillas arrugadas, vainas verdes frente a vainas amarillas etc. Cruzando y contando los tipos de descendencia. pudo
Mendel descubrir regularidades en el patrén de herencia que habian escapado a criadores anteriores. Cuando cruz6
plantas con dos caracteres diferentes como semillas amarillas y verdes, las plantas de la siguiente generacion, la
generacién F1 fueron parecidas a uno de los dos padres. La segunda generacion o generacién F2 contenia individuos
de ambos tipos progenitores. Cuando cont6 estos hallé que los dos tipos de individuos estaban presentes en 1a
generacién F2 en una razén de aproximadamente 3:1. Por ejemplo cuando cruzd plantas altas con plantas bajas, todos
los miembros de la generacién F1 fueron altos. Cuando se cruzaron dos de estas plantas altas de la primera generacion,
la generacién F2 contenfa algunas plantas altas y otras bajas (787 altas y 277 bajas). Sin duda, en la primera generacion
el factor genético (gen) de la poca altura estaba oculto o habfa sido anulado por el gen de la gran altura. Mendel
denomind a este gen de la gran altura “dominante” y al gran gen de la poca altura “recesivo”.
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Al descubrir que el cruce de dos plantas de la primera generacion producia descendencia en la scgunda
generacion en una razén de tres con el cardcter dominante a una con el carcter recesivo, se le o.curné a Mendcl_ que
cada planta debe tener dos factores genéticos, mientras que cada Gvulo y espermatozoo sdlo tiene uno. La pru}ler
generacion de plantas altas tenfa también dos factores genéticos- uno para las plantas altas y uno para las plantas bajas-
, pero el gen alto era “dominante” y estas plantas eran altas. No obstante, cuando estas plantas F1 formaron 6vulos
0 espermatozoos, el gen de la gran altura se separaba del gen de la poca altura, por lo que la mitad de los 6vulos yla .
mitad de los espermatozoos contenfan un gen “alto” y la mitad un “bajo”. (Los genes no son altos o bajos pero hacen
que las plantas crezcan con diferentes alturas) La fecundacién al azar de 6vulos por espermatozoos condujo a cuatro
posibles combinaciones de genes: una con dos altos, TT; una con dos bajos tt, y dos con un o alto u uno bajo, Tty tT.
El gen alto(T) es dominante del bajo (t) y, por consiguiente, tres de las cuatro clases de descendencia fueron plantas
altas y s6lo una fue baja. Se conviene ahora en usar letras mayusculas para los genes dominantes y mindsculas para los
genes recesivos, es decir, T para el gen de las plantas altas y t para el gen de las plantas bajas.

Los conocimientos matem4ticios de Mendel le permitieron reconocer que una razén de 3:1 seria de esperar
entre la descendencia si cada planta tuviera dos factores de cualquier cardcter dado, en vez de uno solo. Este brillante
razonamiento fue confirmado cuando los cromosomas fueron observados y se conocieron los detalles de la mitosis, la
meiosis yla fecundacién.

Mendel informd de sus hallazgos en una reunion de la Sociedad para el Estudio de las Ciencias Naturales, en
Brno, y public sus resultados en las actas de dicha sociedad. La importancia de sus hallazgos no fue apreciadad por
otros bi6logos de su época, y fueron despreciados por espacio de casi 35 afios.

En 1900, Hugo de Vries en Holanda, Karl Correns en Alemania y Erich von Tschermak en Austria,
redescubrieron las leyes de la herencia descritas por Mendel. Al encontrarse un trabajo de Mendel en el que se
expresaban claramente estas leyes 35 afios antes, dieron crédito a Mendel por su descubrimiento, confiriendo su
nombre a dos de las leyes fundamentales de la herencia.

En la primera década del siglo actual, experimentos con una gran variedad de plantas y animales, junto con
observaciones de la herencia humana, demostraon que estos mismos principios bésicos rigen la herencia en todos estos
organismos. W.S. Sutton en Estados Unidos y Theodore Boveri en Alemania demostraon que los genes descritos por
Mendel estaban situados en el cromosoma del nicleo. Algunos investigadores estudiaron la herencia en ratones,
conejos, vacas y pollos, pero el tema favorito de los estudios genéticos fue la mosca de la fruta, Drosophila. Estos
pequefios insectos tienen un corto ciclo vital de 10 a 14 dias, son criados facilmente en el laboratorio y tienen cuatro
pares de cromosomas. Enalgunos desus tejidos los cromosomas son muy grandesy los detalles de su estructura pueden
estudiarseen el microscopio. Centenares devariaciones heredadas relativasal color de los ojos, forma delas alas y tipos
de las cerdas fueron descubiertos y estudiados. Finalmente, fue posible localizar cada gen en un cromosoma especifico.
T.H. Morganysus colaboradores realizaron extensos experimentos que revelaron labase genética de la determinacién
del sexo y ofrecieron una explicaci6n de cierto tipos extraios de herencia en 10s que un rasgo estd ligado al sexo del
individuo, los llamados rasgos ligados al sexo.

Un progreso aiin mayor se realizéen 1927, cuando H.J. Muller demostré que los genes podfan ser cambiados,
0 sea podian sufrir mutaciones, cuando las moscas de la fruta y otros organismos eran expuestos a los rayos X. Esto
proporcioné muchos nuevos genes mutantes con los cuales estudiar la herencia. La naturaleza de las mutaciones dio
indicio de la naturaleza y estructura de los genes mismos. Estos estudios fueron seguidos en la década de los cuarentas
por experimentos para estudiar la relacién de los gencs y las enzimas. Los investigadores dirigieron su atencion al
moho del pan Neurospora, en el que podian producirse artificialmente algunos mutantes bioquimicos carentes de
alguna enzima especifica. En las dos dltimas décadas los organismos mds utilizados para estudios genéticos han sido
la bacteria intestinal Escherichia coli y algunos virus bacterianos o bacterifagos que infectan a esa bacteria. Desde
comienzos del siglo actual se ha suscitado un continuo interés por determinar la herencia de rasgos especificos en el
hombre y determinar la herencia de rasgos deseables e indeseables en animales domésticos y plantas.

Armados de los recientes conocimientos acerca de los principios de la genética, los genetistas han podido criar
casi por encargo ganado vacuno que puede sobrevivir en climas cdlidos, vacas que producen gran cantidad de leche con
elevado contenido de grasa, gallinas que ponen huevos grandes con cdscara delgada, plantas de maiz y trigo muy
resistentes a enfermedades especificas etcélera.
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iinaje mucho mejor que el de los ascendientes, fendmeno deiiviiaado vigor hivrido. La mula animal niorico que
resulia del cruce del caballo con la burra, es una bestia fuerte y resistente, mejor adaptada para ciertos trabajos que
cualquiera de los dos procreadores. La mayor parte del maiz cultivado en los Esiados Unidos es devaricdades Libridas
aspeciales obtenidas por su Depariamenio de Agriculiura de cuatic razas diferentes. Cada ano la semilia paia .ograi
aniformemente dichc malz tiene que ser obienida con ics misines cruces, pues €l hibrido, por su caracier heterocigolo,
daifa lugar a gran variedad de formas, ninguna de las cuales tgualaria !a,.‘: condicioes favorables del hibrido original.

52

f
;
;f
CROMOSOMAS Y GENES
Cuando se examina una c€lula en trance de divisién con el microscopio de contraste de fase, ¢ incluso si se |
observa con el microscopio ordinario después de fijada y ienida, podrdn distinguirse en el nucleo unos cuerpos ALGUNAS ANOMALIAS CROMOSOMICAS EN EL HOMBRE
alargados tefiidos de obscuro llamados cromosomas. Cada cromosoma consta de un filamento central, el cromonema,
al que acompaiian, a lo largo, una sucesion de grdnulos a los que se ha dado el nombre de cromdineios. Cada
cromosoma posee, en un punto fijo a lo largo de su trayecto, una pequena zona circular clara [lamada centrémero, el Anomalfa Caracteres Genéticos Aspectos clinicos
cual regula el movimiento de los cromosomas duraiite la divisidn cclular. A medida que €l Cromosonia s¢ acoria y N
engruesa, inmediatamente antes de la division de la Léiutl.l& ia region del cenirOmero se acentuay aparece cuino uia Sindrome de Tuner o) Estatura breve, ovarios estriados, genitales, femeninos
constriccin. Los cromosomas s010 son claramente visibles con m EL'{(J-‘J\-UE”\)S de luz en el momenio dc ia divisidn (disgentsia gonadal) juveniles, mamas poco desarrolladas.
ceiular. En oras ocasiones s0lo son visibles coimno largos filamcuiss del gadm y finos, con un linte 0bscurv, liamados
‘ cromatina. Aunquc en fa mayor parie de Oraganisiics no soi bles con el microscopio de luz, hay cromoscmas en Sindrome de Klinefclter o NN Ginecomastia, testiculos pequefios. Hay dos “cuer-
t furma de estructuras muy exicadidas pero estructural y funcicauinenie distintas gue se transmilen cutie divisiones Hembras triple X AN pos de “barr”. hembras bastante normales, pero
celulares sucesivas. { caraciericticas sexuales secundarias quizd muy poco desarrolla-
Cada c€lula de cualquicr organisino de todas las especics contiene un ndimero carasteristico de cromosoimas, | das.
|| Cada c€lula del hombre posee exaclamente 46 Cromosoimas, ilay miuchas otras especies de animales y vegelales cuyas
I céiulas van tambicn provisias de 46 cromosomas. Pero no s su ﬂ-'&mero 0 que diferencia a las diversas ospecies Sindrome de Down Trisomia 21 Pliegues de epicanto, lengua en protrusién, hipotonfa retraso
animales, $ino ia xaturaleza de fos faclores hereditarios denuo de los cromoscmas. Clertas especies de lombrices mental
cilindricas dnicamente tienen dos cromosomas en cada ciivia, ¢ii (aitto ciertos cangrejos albergan mas de 200. La
cantidad mds considerable encontrada a sido en un radiolariv uil protisia marino, en €l que se han contado 1600. Las Trisomia 18 Trisomia 18 Retraso mental, malformaciones congénitas miltiples.
cantidades més corrientes enanimalesy vegetales ecsidn cntre 10y 50, pues los inieriores y superiores son excepcionaics,
Los cromosomnias se presentan siempre emparcjados, de imodo que invariablemente se les ve de dos en dos de Trisomia D Trisomia 15 Retraso mental, anomalias graves maltiples, paladar
Ia misma clase ¢u las células somdticas de animales y vegetales superiores. Asi, los 46 que corresponden & la especie hendido, polidactilia, defectos del sistema nervioso
humana, consisten realmente en 23 pares distintos. La diferencia consiste en la longuitud, formay ocurrencia de nudos central, defectos oculares.
y muescas; en casi todas Ias especies las variaciones de eslos caracieres morfolGgicos suelen ser suficientes para que
Lus citdlogos identifiquen plenamente los diferentes pares. Translocaci6n de Translocacién Mongolismo clinicamente similar a la trisomia 21.
mongolismo de 15/21,21/22
ENDOGAMIA Y EXOCGAMIA 62121
Se acepta corrientemente que la endogamia (cruce Ge dos individuos emparentados, como hermano y Comosoma de Supresi6n de Leucemia granulocitica cronica.
hermana), es nociva, productora de monstruos € idiotas. En cicrios pafses estd inclusc prohibido por la ley la union Filadelfia un brazo del
de primo hermanos. Sin embargo, no hay nada dafioso en ki endogamia por si misma, € incluso recurren constainte- cromosoma 21
mente a la misma los expertos que desean mejorar ias razas Jde ganado, mafz, y melones. No seria tampoco un
procedimiento perjudicial en la especie humana si no [ueia que aumentan las posibilidades de los genes 1ecesivos de Sindrome Translocacién Defectos del labio superior, paladar y boca, dedos de
liacerse homonccigotos y por io mismo omar expresion icroiipica. Todos 10s Organismos son heterocigotos con orofaciodigital de parte del los pies gruesos con uiias cortas.
1ESpECto @ Muchos Caiacleres. cromosomat6al
Algunos de los genes recesivos oculios podiian day :ugar a cualidades favorables, aunque tambicn es cierto
Gue otros podrian dar lugar a otras perjudiciales. Si unia esuipe & fieterocigoia para varios caracteres recesivos Sindrome de cri Desaparicién . Retraso mental, anomalias faciales.
deseables, la endogamia podrd mejorarla, pero si los mismos son indescables seguramente los cruces entie parientes du char del brazo derecho
harén que aparezcan fenotipicamenie. La endogamia humana aumcnta la frecuencia de defectos presentes al nacer, del cromosoma
denominados anomalias congénitas.
Elaparcamiento de ejemplares compietameine ajenos, .nocidos Como exogamia, con frecuencia prodguce un
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