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En la siguiente tabla puedes ver algunos caracteres hereditarios en el
hombre. Observa el caracter de dominante o recesivo. Los distintos
genotipos y fenotipos te pueden ayudar para realizar los problemas de
genetica. CARACTERES HEREDITARIOS EN EL HOMBRE
CARACTER Dominante Recesivo GENOTIPO FENOTIPO
PLEGARLALENGUA | ed:p'egar a :: Pliega Ia lengua
ENU . R - 20 |Wo pliega ia lengua)
COLOR DEL PELO B a AA Moreno
moreno rubio Aa
o Rubio
A a AA Marrones
COLOR DE 0JOS Aa
marrones azules aa ohon
AA .
LOBULO OREJA A a s Con I6bulo
presente ausente . Sin Iobulo
) AA
PIGMENTACION PIEL 5 . s Con color
normal, color albino 2a AIDI
FACTOR RH + - 3! RO
2 R!lneg_ntivo
TAMARO LABIOS A a = =
b L Aa gruesos
labios gruesos | labios delgados 2 Labios delgados
LINEA FRONTAL A a 2: “O'L‘"t'::n "
DEL PELO i v linea frente recta .
oA aa Linea frontal recta




Problema 5: Algunas personas pueden doblar la lengua en U. Este caracter est3

determinado por un alelo (T) que es dominante sobre el alelo (t) que no permite el enrollamiento
de la lengua en U.

Escribe los genotipos y fenotipos posibles de las personas para este caracter.

GENOTIPO FENOTIPO

=

Tt

tt
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¢Donde se encuentra el ADN

De los 46 cromosomas que tienen nuestras
células, 44 son iguales en ambos sexos, se
agrupan en 22 parejas (autosomas). La
otra pareja son los heterosomas o
cromosomas sexuales; XX para la mujer y
XY para el hombre, siendo la pareja que
determina el sexo. El cromosoma Y es mas
pequefo y contiene menos genes que el
cromosoma X.

?




¢Cémo se agrupan los cromosomas Humanos?

El cariotipo es el ordenamiento de los cromosomas metafasicos, de
acuerdo con su tamafo y morfologia. Mediante el cariotipo se
pueden analizar anomalias numéricas y estructurales.



http://biologia.uab.es/dgm/cv/barbadilla prados.asp

CARIOTIPO, Conjunto de cromosomas conformado por 23 pares de cromosomas
somaticos (autosomas) y una par de cromosomas sexuales (alosomas). Se
diferencian por su tamano y posicion del centromero, lo que determina la longitud
de las cromatidas o brazos del cromosoma.
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¢Como funciona el Ciclo celular?

S
(DNA synthesis)
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¢Cuales son las fases de la Mitosis?

Anafase Telofase




GLOSARIO:

Centromero: La parte central del cromosoma, los brazos cortos se
simbolizan con p y los largos con q.

Telomeros: Son partes terminales de los cromosomas que tienen
repetidas unidades de ADN

Cromosomas Satélites: Son cromosomas que presentan trozos de
cromatina adheridos

Cromatidas hermanas: son las dos porciones del cromosoma que se
dividen en los procesos de reproduccion celular
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Histonas y cromatina: Son proteinas que permiten el
enrollamiento y condensacion de los cromosomas
dentro del nucleo de la célula

Cromosoma, nombre que recibe una diminuta
estructura filiforme formada por &acidos nucleicos y
proteinas presente en todas las células vegetales y
animales.

Células somaticas: son células caporales y poseen
46 cromosomas (diploides, 2n)

Células Sexuales: Gametos, poseen 23
cromosomas (haploides, n)

Cromosomas homodlogos: 2 cromosomas idénticos
gue poseen genes en la misma posicion

Locus: Nombre que recibe la posicion de un gen
dentro de un cromosoma

Entrecruzamiento: Fendmeno que ocurre en la
meiosis en donde los genes de los cromosomas se
recombinan.

Meiosis: Proceso de formacién de células sexuales
(mitad de la carga genética)

Mitosis: Proceso de reproduccidon celular, origina
células somaticas (2n)




Teoria cromosomica de la herencia

-Los genes se encuentran en los cromosomas

-El lugar que ocupa un gen en un cromosoma se denomina locus

- Walter Sutton y Theodor Boveri. Establecieron el comportamiento
de los F. Hereditarios son similares a la meiosis

v Cromosomas Células somdaticas:

46
v’ Gametos => Células sexuales: 23 i "
Cada CROMOSOMA ftiene un par Il
Homélogo |
v Meisois: Ocurre un

enfrecruzamiento de estos genes m

B
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Ndmero de cromosomas (2n) de
algunas especies

Especie 2N
Ser humano (Homo sapiens) 46
Guisante (Pisum sativum) 14
Mosca fruta (Drosophila melanogaster) 8

Raton domeéstico (Mus musculus) 40
Lombriz intestinal (Ascaris) 2

Paloma (Columba livia) 80
Boa constrictor (Constrictor constrictor) 36
Grillo (Gryllus domesticus) 22
Azucena de trompeta (Lilium longiflorum) 24

Helecho indio (Ophioglossum reticulatum) 1260




Topografia de los cromosomas
metafdsicos

- Tamano del cromosoma
Posicion del centromero

-Metacéntrico: Cuando los brazos son iguales y solo se dividen por el
centrosoma ~

-Submetacéntrico ~

-Acrocéntrico o

Telocéntrico o
‘Distribucion de la heterocromatina

‘Eucromatina

‘Heterocromatina







HERENCIA DEL SEXO

* Cuando se forman los gametos, los dos cromosomas sexuales
se separan (Espermatozoide= X —Y) y (Ovulo= X - X)

* En la fecundacion la pareja de cromosomas sexuales se unen,
el cromosoma que lleve el espermatozoide que penetre el
ovulo, es quien determina el sexo

* La probabilidad de nacer nifio o nifia es del 50%

REPETIR




LA HERENCIA LIGADA AL SEXO

El cromosoma X es portador de una serie de genes responsables de otros
caracteres ademas de los que determinan el sexo.
La herencia de estos caracteres decimos que esta ligada al sexo. Dos ejemplos bien

conocidos son: el daltonismo y la hemofilia. En el siguiente cuadro estan representados los
distintos genotipos en relacion con la hemofilia.

X X Mujer sana XY Hombre sano

X Xh Mujer sana pero portadora|XhY Hombre hemofilico
Xh Xh Mujer hemofilica

Resolver:
Genotipo mujer Genotipo hombre
portadora hemofilico
X Xh X XhY
GAMETOS Ly B
X Xh Xh ¥




Enfermedades hereditarias en el ser humano

Clasificacion y tipos

De las enfermedades hereditarias, unas son puramente genéticas porque dependen de un
solo gen, como hemofilia y otras influidas por diferentes genes que hacen que las personas
sean mas o menos susceptibles de padecerlas como la mayoria de los canceres.

® autosdmicas, cuando el gen causante se encuentra en los autosomas y dominantes o
recesivas segun tipo de gen que la produce.

® ligadas al sexo, cuando el gen causante se encuentra en los cromosomas sexuales.

En la siguiente tabla tienes una serie de enfermedades transmisibles por herencia con la
indicacion de su localizacion en cromosomas autosomicos o sexuales.

ENFERMEDADES, DEFECTOS Y ANOMALIAS HEREDITARIAS

AUTOSOMICAS
DOMINANTES RECESIVAS
: 3 Anemia falciforme
Catarata juvenil
: 2o Fenilcetonuria
Polidactilia
; Albinismo
Acondroplasia 5
Sordomudez congénita

Braquidactilia
) Anemia perniciosa
Neurofibromatosis .
Fibrosis quistica
LIGADAS AL SEXO

Ligada al cromosoma X | Ligada al cromosoma Y
Hemofilia Ictiosis

Daltonismo




v" Una enfermedad genética es aquella que se origina a partir de un cambio ¢ alteraciéon del
genoma (genotipo) en el ser humano. Las enfermedades genéticas en el ser humano son muy
diversas, sin embargo las enfermedades pueden depender de trastornos monogeénicos,
poligénicos, o anomalias cromosdmicas, se intenta agruparlas en:

Enfermedad Hereditaria. Esta alteracion se produce en células germinales o gametos y es
heredado a la descendencia. Segun las células afectadas pueden ser Germinales, cuando afecta
células sexuales o gametos y se transmiten a la descendencia, y somaticas, cuando afectan células
corporales que se reproducen por mitosis, No heredables.

Sindrome. Cuando una enfermedad se expresa mediante varios sintomas o signos de manera
simultaneay comprometen varios sistemas del cuerpo humano.

Malformaciones. Se define como una alteracion anatomica presente al momento del nacimiento.
Las malformaciones, se define como una alteraciobn anatomica presente al momento del
nacimiento como ocurre con el labio leporino y con la espina bifida, ocurren durante la gestacién y
puede ser ocasionada por factores genéticos ambientales o por consumo de sustancias nocivas
durante el embarazo. Muchos bebés que nacen con malformaciones congénitas fallecen al nacer o
durante el primer afio de vida.

Una enfermedad multifactorial, ademas de ser poligénica también puede ser ocasionada por
factores ambientales como por ejemplo, la diabetes, la hipertension y algunos tipos de cancer.
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Enfermedades Autosémica Dominante

v’ Este tipo de enfermedades presentan las
caracteristicas tipicas de un patron de
herencia mendeliano autosdmico dominante.

v' Afectan igualmente a hombres y a mujeres, y
requieren de la presencia de un solo alelo con
la mutacion para manifestarse.

v' Generalmente, en este tipo de enfermedades
los individuos son heterocigotos, ya que de
ser homocigotos, el desarrollo del embrién no
seria viable y llevaria a la muerte fetal.

v' Una persona afectada tiene un 50% de
probabilidades de heredar la enfermedad a su
descendencia en cada embarazo.

COREA DE HUTIINGTON

Un ejemplo de una enfermedad autosémica dominante es la
Corea de Huntington Ilamada popularmente mal de San Vito. El
gen asociado a esta enfermedad se encuentra en el cromosoma
4. Se produce por un desgaste o degeneracién de las neuronas
(células nerviosas). Esta enfermedad se manifiesta generalmente
cerca de los 40 afos, inicialmente con rigidez corporal,
movimientos rapidos y subitos del cuerpo y muecas faciales.
Luego de 5 o 10 anos causa demencia, estado vegetativo y
posteriormente, la muerte. Algunas enfermedades transmitidas
mediante herencia autosémica dominante estan influenciadas por
fenémenos de penetrando, y de expresién variable o

expresividad.
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Ejercicios resueltos:

1. Herencia ligada al sexo

Problema 1: Realiza el cruce entre una mujer portadora de daltonismo y un hombre

dalténico.
Genotipo Genotipo © < XdFH YF‘J
mujer hombre
X Xd XdY X X Xd RN

Xd (XdXd | XdY

Hemofilia (Recesiva)
Es una enfermedad que se produce por la mutacion en el gen que produce la sintesis de los procesos de
Coagulacion. Se pueden producir hemorragias internas, si nos e controlan a tiempo, puede causar la muerte.

Problema 2: Realiza el cruce entre una mujer portadora de hemofilia y un hombre sano

AT EEEAT AT G ORT WSS W w—————

Genotipo Genotipo ® o x"'l Y"J
mujer hombre
X Xh S ) xx ([ xv

Xh | XXh | XhY

Tema 2: Mitosis y meiosis 20




2. Herencia de un caracter:

Problema 3: Los albinos tienen la piel muy clara y el pelo blanco, ya que no pueden

fabricar el pigmento melanina. Es un ejemplo de herencia de un caracter que depende de un alelo
recesivo (a) frente al alelo normal (A) que sintetiza el pigmento. Realiza el cruzamiento entre dos

individuos normales (con color), pero sabemos que tienen un hijo albino.

A= alelo normal a= alelo albinismo
NORMAL NORMAL )
A__ X A__ U4

l

a a hijo albino

v' La penetrancia es el grado de regularidad con que se manifiesta una mutacién en el

genotipo y se expresa en porcentaje 0 en proporciones.
v' Ejemplo si hablamos de una enfermedad con una penetrancia de 80%, significa que de

cada 100 individuos 80 salen afectados.
v La expresion variable, es el grado de manifestacién de una enfermedad en el fenotipo,

es decir puede ser leve o severa.
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Al pasar el cursor por los rétulos de las enfermedades, te dira en qué cromosoma
se localiza el gen responsable de |a enfermedad, junto a una breve descripcion de

ésta.
Mas informacion en el archivo de AYUDA.

PASA EL CURSOR

4

.
Enfenneda.d de Gaucher
Cancer de colon
Retinitis pigmentosa
Enfermedad de Huntington
Poliposis del colon
Hemocromatosis
Fibrosis quistica
Exostosis multiple
Melanoma maligno
Neoplasia endocrina
Anemia falciforme
Fenilcetonuria
Retinoblastoma
Alzheimer
Enfermedad de Tay-Sachs
Rifi6n poliquistico
Cancer de pulmoén
Amiloidosis
Hipercolestiremia
Deficiencia de ADA
Esclerosis lateral
Neurofibromatosis
Hemofilia

: Herencia Humana y Cromosomas




3. Problemas de herencia de dos caracteres:

Problema 7: El albinismo y la miopia son dos caracteres recesivos que se heredan

siguiendo la herencia mendeliana.

Averigua como sera la descendencia de una pareja en la que el hombre es albino y miope v la

mujer es normal para ambos caracteres pero heterocigética.

A=normal genotipo genotipo
a= albino padre madre
B=v.normal aabb AaBb
b=miope

‘ AaBb Aabb aaBb aabb

Normal Miope Albino Albinoy
miope
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Problema 8: La enfermedad de Tay-Sachs es una enfermedad hereditaria

recesiva. Se piensa que los dedos anormalmente cortos, braquifalangia, se debe a un gen
recesivo.

¢Cuales son los fenotipos esperados entre los hijos de padres braquifalangicos y heterocigéticos
para la enfermedad de Tay-Sachs ? '"|||||| ‘

| | Signos y Sintomas

e 99100 genotpo Deterioro mental y motor inexorable, que
a= enfermo padre madre comienza por incoordinacion motora y que
B=dedos normales Aa bb Aa bb empeora hasta provocar flacidez
b=dedos cortos muscutar,

P “Manchas rojo cereza”
y atrofia Optica
- Ceguera
Sordera
| A A bb S Aabb a Aabb """" aa"bb“ Demencia Progresiv
75% sanos y dedos cortos zs%omos ;lril;'dictilm Feto de 40 semanas que cursa con

; yd cortos braquidactilia
SN, ! red -
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estructura del ADN.

Es la unica fuente de variabilidad en una especie; es
una presion sistemdtica: aumenta la variabilidad de la
especie 'y la heterogeneidad genética entre
poblaciones. Una mutacion puede afectar a unos pocos
nucledtidos, fragmentos de genes, segmentos de
cromosomas, conjuntos completos de cromosomas vy
ADN extranuclear. Algunas mutaciones determinaran
una cierta ventaja para la supervivencia de sus
portadores; otras dardn lugar a alelos equivalentes a
los ya existentes, o no tendrdn ninguna trascendencia
por afectar sélo a fragmentos del ADN no
codificante; también pueden existir mutaciones
desventajosas, por conllevar una mayor dificultad
para sobrevivir, reproducirse e incluso por determinar
la muerte de sus portadores. En funcion de la
cantidad de material genético afectado: Gendmicas
(no disyunciones); Cromosomicas, Génicas

Concepto de Mutacion

Una mutaciéon es un cambio en la informacién contenida en el ADN de las células. Para que sea

heredable tiene que ocurrir en las células sexuales: évulos y espermatozoides.

En la naturaleza las mutaciones se producen al azar, pero pueden ser estimuladas mediante
agentes mutagénicos, como las radiaciones y sustancias quimicas.

1. Mutaciéon génica: Son las verdaderas mutaciones, porque se produce un cambio en la

2. Mutacion cromosdémica: Se produce un cambio en la estructura del cromosoma.

3. Mutacion gendmica: Alteracion en el numero de cromosomas.

GENICAS

ALBINISMO
ANEMIA FALCIFORME
FIBROSIS QUISTICA

El gen mutado impide que se sintetice el pigmento melanina
El gen mutado hace que se sintetice una hemoglobina anomala

La falta de una enzima hace que se acumule mucus en el
aparato respiratorio, problemas respiratorios.

CROMOSOMICAS

Sindrome del
"maullido de gato”

Se origina por la pérdida de un trozo del cromosoma 5.
Produce trastornos graves en el crecimiento y retraso
mental. El nombre de la enfermedad alude al llanto de los
nifios que se parece al maullido de un gato.

GENOMICAS

Sindrome de Down

Sindrome de Klinefelter

Esta repetido un cromosoma de la pareja 21, tienen por
tanto 47 cromosomas.

Tienen un cromosoma de mas, en este caso son los cromosomas
Isexuales. XXY
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Problema 4: El color de los ojos claros depende de un alelo (a) que es recesivo frente

al alelo de ojos oscuros (A) que es dominante.

¢Pueden dos personas con ojos claros, tener un hijo con ojos negros?. Razona la respuesta

A s s SaTm ety

A= color ojos oscuros
]
jas= color de o;os claros

e ey A . b, S - B L R o

ey

Como el color de ojos claros es recesivo,
quiere decir que una persona de ojos claros,
su genotipoes "aa"

GENOTIPO QA a X a a GENOTIPO

|
gametos @ @

O B

ad A GENOTIPO de los HIJOS

A b B W e o B B | R W T T B Ll e 0% ok T B 4 b R S B A S AR A b

i Los gametos que formen siempre llevara el
, alelo "a" en los dos progenitores, por lo
] tanto todos sus huos tend_ran ojos claros.

L L

o

-

SNew

e T L Y S e P
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Alelos Ml]ltipleso MOIEICIOEY -Caracteres Poligénicos: Cuando la

herencia depende de la interaccion de

B = = e T o T [N = (oM 0111 o] LMl Varios genes. Cada gen aporta un pequefio
T I B[] CR o[- Moo s MuE (el cambio al fenotipo. Ejemplo: La Estatura
dos de estos alelos, uno en cada uno de s
los cromosomas homaologos, aunque en

= -e“"‘&.\\!
i

ic : e W = (S
la poblacion se presenten mas alelos .~ B
para el mismo gen.

® Un ejemplo clasico de alelos multiples
en seres humanos, es la herencia de los
grupos sanguineos de la clasificacion
A,B, u O.

FENOTIPO GENOTIPO ERITROCITO ANTICUERPOS OBSERVACION .
TAYLOR SWIFT ~ EMMA WATSON SELENA GOMEZ SHAKIRA
1,75M
A LN | R
Anti-B

145M

1,30M

ByB B; olo ace|
B l l 'l 1 )/-‘§ eriirolcitosllo;so 1715M
Anti- A 1,M

I A l B no tiene Receptor
Anticuerpos Universal

> -

.. = r
ii | g Donador
universal

Anti-AyAnti-B

Tema 2: Mitosis y meiosis 27




Problema 9: Los grupos sanguineos ABO estdn controlados por un gen con tres alelos

que se nombran: alelo A, alelo B y alelo O. El alelo A y B son dominantes respecto al alelo O que
es recesivo. Los alelos A y B son codominantes, es decir que si una persona lleva los dos alelos A
y B tendra el grupo sanguineo AB. En la siguiente tabla, puedes ver los distintos genotipos y

fenotipos en relacion con este caracter.

| GENOTIPO i GENOTIPO
| A | A
I AO |
I BB |
B
I BO |
| AB I AB |
I 00 I o |

¢Como podran ser los hijos de un hombre del grupo O y una mujer del grupo AB?. Haz un
esquema del cruzamiento y los porcentajes esperados en la descendencia.

genotipo genotipo RESULTADO
madre padre  50% grupo A
AB 00 50%grupoB
o
genotipo
AO BO hijos
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*Epistasis: Es cuando un gen enmascara o
interfiere en la expresion de otro. Se
presenta por dos genes ubicados en
distintos locus. Ejemplo la mutacion
constante del Covid que genera nuevas
variantes

Omicron: qué es epistasis y por qué es clave
para entender nueva variante
~ &

OMICRON

(B11.529): SARS-COV-2 VARIANT

PLEIOTROPIA

* El fenémeno en el que un gen afecta a dos o
mas caracteristicas se denomina pleiotropia o
efecto pleiotropico. »

* Anemia falciforme
* Fenilcetonuria

SmtomaTologla

Piel, ojos, cabello mas claros

* Raetraso de las habiidades mentales y
socipies

+ Tamaho de la cabeza . .
considerablemente por debajo de lo r‘on-que-es—ep|s1'c15|s—y—por‘-que—es-clave-

normal .
. Hipersctivided para-entender-nueva-variante-637407

* Movimientos espasmddicos de brazos y Enfermedades Autosdmicas Recesivas

https://www.eltiempo.com/vida/ciencia/omic

pemas . . .
. Discapacidad intslectual La herencia de este tipo de enfermedades se rige por las leyes
» Convulsiones Mendeleianas, la enfermedad debe tener la mutacion en las dos
« Erupcion cutdnea copias del gen, ademas debe ser homocigoto Recesivo. Puede pasar
+ Tembiores inadvertidas por muchas generaciones en la familia por lo que un
* Postura inusual de las manos matrimonio entre dos personas consanguineas aumenta la

probabilidad de que se manifieste la enfermedad.



https://www.eltiempo.com/vida/ciencia/omicron-que-es-epistasis-y-por-que-es-clave-para-entender-nueva-variante-637407

El sindrome de Usher

Factor RH
‘Factor  Rh: Presenta herencia Padie+ Madre +
autosémica, Dominante. El Rh+ Dominante @ O ©® O

sobre el Rh-.

‘EL Rh+ determina la expresién de una
proteina llamada Antigeno D, en la
superficie de los glébulos rojos.

* Un antigeno es una sustancia capaz de Hii
estimular el sistema inmune para la
produccién de anticuerpos. EI Rh - no AGEIRIREGD

expresa esa proteina.

‘En las trasfusiones sanguineas si una
persona Rh- recibe sangre con Rh+
producird anticuerpos contra ese antigeno

SINDROME DE USER
Es una enfermedad que produce sordera
congénita, y de los 20 a 30 afios se
produce  Ceguera, debido a la
degeneracidn paulatina de la retina.

FADAM.




5. Arboles genealégicos

Problema 10: Paula tiene el grupo sanguineo O y en el arbol estédn representados el

grupo sanguineo del resto de la familia. Partiendo de Paula, averigua el genotipo de los miembros

de la familia e indaga de quién ha recibido los alelos de su grupo sanguineo. Hazlo mediante un

arbol.

=
{A ) Abuelos

WL

A | Padres

&) Paula

Razonamiento: Si Paula es del grupo O llevara los dos alelos recesivos, lo que nos dice que ha recibido un
alelo O de cada padre. Esto nos da una pista del genotipo de los padres que es AO. La madre de Paula ha
recibido el alelo O de su padre porque la madre es AB y de ésta ha recibido el alelo A. El padre de Paula habra
recibido el alelo O de su padre, ya que la madre le ha dado el alelo A. Podemos decir que Paula ha recibido un
alelo O de su abuelo paterno y el otro alelo O de su abuelo materno.

Abuelos maternos Abuelos paternos

FET N AN
Ag—AB [BoiTA)
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4°, En una pareja de esposos, el padre sufre de hemofilia y tienen dos hijos
sanos. La hija se casa y tiene 2 hijos (hombre y mujer).

A. Realiza el arbol genealdgico de la familia

B. Que probabilidad tiene los 2 hijos de salir sanos

C. Que probabilidades tienen las hijas de ser hemofilicas? O Portadoras?

D. Que probabilidades tiene el hijo de la primera generacion de heredar la
enfermedad?
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