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Redescubrimiento
del trabajo de

Mendel (1900)

El conocimiento de la
meiosis permitio asociar
el comportamiento de los
genes durante el proceso
de formacion de gametos
con el comportamiento
de los factores
mendelianos
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(interpretacién)




Las bases cromosomicas de la
segunda ley de Mendel

Relacion entre los resultados
de un cruce mendeliano
dihibrido con la conducta de
los cromosomas. Los dos
genes se encuentran en
diferentes cromosomas.
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Aqui se correlacionan los
resultados de uno de los
cruces mendelianos con la
conducta de los
cromosomas. Los dos
genes estan en diferentes
cromosomas, y las bandas
negras simbolizan los loci.
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Las bases cromosomicas de la
segunda ley de Mendel
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Teoria cromosomica de la herencia

Walter Sutton

Walter Sutton y Theodore Boveri
observaron la relacion entre el
comportamiento de los cromosomas
con el de los factores mendelianos,
proponiendo independientemente la

Theodor Boverl
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Thomas Hunt
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http://www.dnaftb.org/dnaftb/10/concept/index.html
http://www.dnaftb.org/dnaftb/10/concept/index.html

Cruces

el cruzamiento reckproco
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Cruces
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Cruzamiento retrégrado
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Cruces: Distribucion independiente

caso de genes
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Drosophila melanogaster

Mutantes de ojos white, contrastada con la mosca normal de ojos rojos



Herencia ligada al sexo

Cuando Morgan cruzo
sus moscas de ojos white
con el tipo salvaje
obtuvo resultados
diferentes al hacer los
cruces reciprocos.




Herencia ligada al sexo
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Herencia ligada al sexo
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Herencia ligada al sexo en humanos

Parents' Phenotypes: Parents' Phenotypes:
Hormal ¥Vizion Father I Colorblind Normal Vizion Father I Normal
Mother ¥izion Mother {no colortlindness

in her big family)
Parents' Genotypes:

Parents' Genotypes:
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Herencia ligada al sexo en humanos
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Herencia ligada al sexo en humanos
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Ligamiento y recombinacion
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Ligamiento y recombinacion

Este diagrama recrea el cruce de
prueba de la diapositiva anterior. Se
observan no soélo los genes sino
también los cromosomas. Los loci b y
vg estan ligados. Estan en el mismo
cromosoma. Los cromosomas
maternos estan sefalados en dos
colores diferentes para distinguir un
cromosoma homadlogo del otro.

Recombinant
gametes

El entrecruzamiento ocurre
cuando los cromosomas
homologos se aparean
durante la meiosis I. Las
cromatidas no hermanas se
rompen y se unen al
cromosoma homologo. En
este caso el entrecruzamiento
ocurre entre los loci b y vg


http://bcs.whfreeman.com/thelifewire/content/chp10/1002002.html

Ligamiento y recombinacion
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Mapas cromosomicos

Mapas cromosémicos

"Un mapa describe el orden de los genes y de los marcadores genéticos a lo largo de un
cromosoma sefalando las distancias relativas o reales entre ellos.

"El cromosoma 1 es el mas largo en humanos y tiene el mayor niumero de genes (2968); el
mas pequefio es el cromosoma Y con sélo 231 genes

"EXxisten dos tipos de mapas: los fisicos y los de ligamiento.

Mapas de ligamiento

*Describen la frecuencia (%) con la cual cualquiera de dos genes ligados u otros marcadores sufren
recombinacion durante la division celular (meiosis) que precede a la formacion de gametos.

*Mientras mas separados se encuentren los locus, mayor la probabilidad de recombinacion, al
entrecruzarse los cromosomas homologos.

*Los mapas de ligamiento son medidos en unidades de mapa (algunas veces llamadas centimorgans)



Ligamiento y recombinacion

El intercambio de segmentos
(entrecruzamiento) durante la
meiosis en los cromosomas
homologos produce nuevos
genotipos llamados
recombinantes.

q

Homologs
part

Parental Recombinant Recombinant Parental
Meiotic products



Ligamiento y recombinacion

— Genes A and B far apart;
crossing over more likely

Genes B and C close together;
crossing over less likely




Ligamiento y recombinacion

A B
F1 Recombination
a b
A B A b ¢ a b a b
Parental Recombinant Recombinant Parental
Gamete Gamete Gamete Gamete
A b
F1 Recombhination
a B
A b A E ¢ a b a B
Parental Recombinant R ecombinant Parental

Gamete Gamete Gamete Gamete


http://www.csuchico.edu/~jbell/Biol207/animations/linkage.html
http://www.csuchico.edu/~jbell/Biol207/animations/recombination.html

Herencia ligada al sexo
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Mapas cromosomicos
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Mapas cromosomicos
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Mapas cromosomicos

1344

Mapas fisicos

*Describen puntos en el material genético verdadero
(el cromosoma)

*Incluyen

*a) patrones de bandas resultado de teiir los
cromosomas (a baja resolucion); b) mapas de
restriccion detallando los sitios cortados por las
enzimas (resolucion media) y c) la secuencia de bases
del ADN (resolucion alta) obtenida de fragmentos
clonados y secuenciados.
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Mapas cromosomicos

The Human Genome Project

# This is an imternational project, started in 198%,
aimed at identifying all human genes and
determining the base sequence of the genome.

# [t invalves 16 sequencing centers worldwwide, and
much of the information is freehy awvailable via the
indermet,

& The first draft sequencs, cowering 90% of coding
regions, was published n Februany 20:01.

& A full mgh-quality sequence had been completed

by FI3,
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Mapas cromosomicos
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*Algunos de esos marcadores también
forman parte del mapa de ligamiento.



Mapas cromosomicos

Markers  Cosmids

C48 encodes the portion of the af-9 gene
involved in leukemogenic £(9:11)
translocations, At least six breakpoints have
been mapped 1o C48.

C66 and CB6 encode ol of p16 (COK-INK4) and
p15 (COK-INK4D), respectively, which, when
deleted, are involved in melanomas and other
cancers,
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Algunas enfermedades geneticas
humanas

Frequency among
Disorder Symptom Defect Pattern of inheritance  human births
Huntington’s gradual production of an autosomal 1/10,000
disease deterioration of inhibitor of brain dominant
brain tissue in cell metabolism
middle age;
shortened life
expectancy
Cystic fibrosis mucus clogs lungs, failure of chloride autosomal 1/2,080 (whites)
liver, and pancreas; ion transport recessive
victims usually mechanism
don't survive to
adulthood
Sickle cell anemia impaired blood abnormal autosomal 1/500 (African
circulation, organ hemoglobin recessive Americans)
damage molecules
Tay-Sachs disease deterioration of defective form of autosomal 1/1,600 (Jews of
central nervous enzyme recessive European descent)
system in infancy; hexosaminidase A
death occurs in
early childhood
Phenylketonuria failure of brain to defective form of autosomal 1/18,000
develop in infancy; enzyme recessive
if untreated, causes phenylalanine
death in childhood hydroxylase
Hemophilia failure of blood to defective form of X-linked recessive 117,000
clot blood-clotting
factor
Muscular dystrophy  wasting away of muscle fibers X-linked recessive 1/10,000

muscles; shortened
life expectancy

degenerate


http://www.youtube.com/watch?v=LQC7uzPRmsU&feature=related

Anatomia de un cromosoma

Sister chromatids
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Posicion de los centromeros

Replicated
centromere
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Telocentric Acrocentrlc
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Determinacion del sexo

Algunos organismos como los
grillos y cucarachas, asi como
otros insectos, sélo existe un
cromosoma sexual, el X. El
sexo se determina por el
nimero de cromosomas X
(uno las hembras, dos el
macho).
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Determinacion del sexo

En pajaros, algunos peces y otros
insectos (como las mariposas y polillas),
la variable que determina el sexo es el
cromosoma sexual presente en el 6vulo,
no en el eppermatozoide. Los
cromosomas se designan Z y W para
evitar confusiones con el sistema XY. En
abejas y hormigas no existen
cromosomas sexuales, solo las reinas
son diploides, los machos surgen de
huevos no fertilizados y son haploides

Determinacion del sexo de los animales

sistomas sencdlos

XX -XY
& hewmrogamratce

Xw=Yy
X>Y

X<Y

¥ heterogametica

X=Yi%
X>Y

-0

" lurogamiétcs

¥ hetorogamdtica

S1810Ma3 Compleos

: XAy XY

n=2 B

XY -2y

n=2 7

| XXr-x'0
n=2 B

Hzi-a lanun
NUMOImsos
I s 2% v v m VAMFEROS
manfaros
e Orusbona CRUSTACEQS
Drosophils melanogaster  WSECTO
raones |wodsos) ANFIROS
b mayer parye o box lep o S YO
COpINIos: Hunds libdludas NSECTOS
Sl AVES
i mayor pares de los peces FECES
Cypolops (Copipodet CRUSTACEDS
s mupce purle du ko NEMATOOOS
nomxcdos
In mayor pacte ce s Bhidulas NSECTOS
crldMeos
Nguros lnpediplorce NSECTOS
(an ganeral 4 oo i o)
36 NECKE (hkan
aljunos N ica IV b).‘ INSECTOS
tperetas, cutarachas |
CzEm ooty hexsdda] CRUSTACEOS
Aguncs mamdnrcs VMAMFEROS

mirduiale s, roodoras, G ineca
Jeea (stpodon
———

CRUSTACEQS
Cydocypeix (milracodosl
In mapor porde du las wetici ARACNIEOS
Azcars NEMATOODOS



Determinacion del sexo en humanos

En humanos y otros
mamiferos asi como en las
Drosophilas el sexo de la
descendencia depende de
cromosoma que porte el
espermatozoide.

Female

Sperm
X Y

(OEggs(X)

XX

XX

XY

XY




Cromosomas X y Y

Nuestro sexo es uno de los
caracteres fenotipicos mas
obvios. Aunque las
diferencias entre géneros
son obvias y numerosas, su
base cromosOmica es muy
simple: si una persona
hereda dos cromosomas X es
hembra, si hereda un
cromosoma Xy uno Y, es
macho

X chromosome

Y chromosome



Cromosomas X y Y

El cromosoma Y pierde una

- parte. Las secciones inferiores
contienen los genes para los
MisSmos rasgos.

En humanos, las diferencias anatomicas
del sexo comienzan a aparecer cuando
el embrion tiene apenas dos meses de
edad. Antes de ello las gonadas son
genéricas. En 1990 un grupo de
investigadores britanicos identifico al
gen necesario para la aparicion de los
testiculos: SRY. En su ausencia se
producen ovarios.




Hipotesis de Mary Lyon

Aunque las hembras de mamifero,
incluyendo a los humanos, heredan
dos cromosomas X, uno de ellos en
cada célula se inactiva
completamente durante el
desarrollo embrionario. Como
resultado de ello tanto machos
como hembras resultan con el
mismo nimero de cromosomas
sexuales efectivos. El cromosoma
inactivado se condensa en forma
compacta visible unido a la
membrana nuclear de las células
femeninas: el cuerpo de Barr.

Cuerpos de Barr



Hipotesis de Mary Lyon

RANDOM X-INACTIVATION
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Hipotesis de Mary Lyon

En el cromosoma X esta el gen
que controla el color, con uno
produciendo pelaje negro y el
otro el pelaje naranja. El
macho puede heredar uno de
esos alelos pero no los dos.
Los gatos calicos son siempre
hembras porque ellas pueden
ser heterocigotas para el
color. Durante el desarrollo
embrionario se inactivan
algunos cromosomas al azar,
a veces el negro y a veces el
naranja. Cuando la mitosis
produce células con uno u otro
tipo de cromosoma el patréon
de pelo calico aparece.




Hipotesis de Mary Lyon

non-orange male

). 4
(]
calico female
2
: (]
=lico
Sl . X 3
black female
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[ ¥ no color genes
(] 2 chromosome with orange gene

(] X chromosome with non-orange gene



No disyuncion

El fallo en la distribucion equitativa de los cromosomas durante la meiosis es
Ilamada, no disyuncion

Normal . .

Nondisjunction ST meloslsl ﬁ 3 \
in meiosis | \\& 3 Nondisjunction K §
&g in meiosis |l <
Normal P / ‘ /R \ \Q \ /Q }\
meiosis u' <>) \ @ \ <> /
P T, Fa \ Gametes/
S \ Gametes. L \ | G\ametes <
\f ! N\ 2 ) / / N i‘% A '\/
Tl
n+1 n + 1 fi= 1 n-1 el n- 1
Number of chromosomes

Number of chromosomes


http://wsrv.clas.virginia.edu/~rjh9u/ndjanim.html

Aneuploidia

Nondisiunction
in meiosis |
Anaphase |
A Anaphase I

& © @
A A K=TA
OB DT OD OB

1
Abnormal gametes Abnormal gametes Normal gametes
A B



Aneuploidia

Meiosis |
/& R K R~
! \
\ Nondisjunction
/ \ - Hieiosis 11 / \
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\< Nondisjunction ;,‘K3
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/\ AR AN /\
(DA DA DA [ DA DAS DA

n+1 n+1 n-1 n-1 n+1 n-1 n n

-

vt
75z

A

7
\.

Number of chromosomes

(a) Nondisjunction of homologous (b) Nondisjunction of sister
chromosomes in meiosis | chromatids in meiosis 11



Cambios en la estructura de los

Cromosomas

Una deleccion ocurre
cuando se pierde un
fragmento del cromosoma.
Algunas veces ese
fragmento perdido puede
unirse a un cromosoma
homologo produciendo una
duplicacion . Si se une al
cromosoma original pero en
posicion inversa, es una
inversion. Si se une a un
cromosoma no homélogo el
nuevo arreglo se llama
traslocacion.

La rotura de los cromosomas puede llevar a distintos

cambios en sus estructura.

o Xalslc[olE[F[e)

Normal

. Xalslc[p)

Deletion

Duplication
Inversion



Cariotipo

Las alteraciones en el
nimero y forma de
los cromosomas
estan asociados a
varios sindromes
humanos que pueden
ser diagnosticados
con cariotipos
realizados a fetos
antes del nacimiento.

\ :111 " % .
\y 31
A0k 0 W
1 2 3 4 5
Y s’ ip \? .
(20 W % 1 o M
6 T 8 9 10 11 12
ST | B T TS 1 Y
13 14 15 16 17 18
" 34 T 3
19 20 21 22
Sex chromosomes

D Fetal karyotype (normal female)



Desordenes genéticos mas comunes

TRISOMIA 21

¥/ = A\l 19

i (e~ U

I\ N | ”

1 2 3 4
Uno de cada 700 ninos
nacidos en USA presentan . - )
este sindrome. Términos ” il M 9 { 1 ¥
cromosoémicos, son : ’7' A, !:ui :"ﬂ‘ :1'
trisomias. La frecuencia
de nacimientos esta i d i : ) 4
relacionada con la edad de 1 L— !"_‘ § " A
la madre, por debajo de 13 L. 15 16 17
30 anos es del 0,04%. EI ad 1 -
riesgo sube a 1,45 % 19 20 21 ™~
pasada esa edad y
aumenta 1
significativamente para i1

madres ain mayores. Sex chromosomes


http://www.ygyh.org/
http://www.youtube.com/watch?v=eHQiwX5SSgM

Sindromes en autosomas

. \:. ‘2’3 ~ / 4.,..- {
WAL R ar
TIPS B I T
] ¢ (v st i i

Karyotype: 46,XY,del[5](p14.2]

Cri du chat (grito
de gato): una pequehna
parte del cromosoma 5
se pierde. Los nifos
tienen retardo mental
severo, cabeza
pequeina y lloran en
forma tal que pareciera
un gato.



Cri du chat




Sindromes en autosomas

< { 7 E“yﬁ alf '} {(\ Sindrome de

Patau (trisomia 13):

2 2 3 - > serios defectos

; L‘ i B i r W ~ oOculares, circulat,orios
5 (\ a ii #% J[ ydelcerebro, asi como
¢ % 'e * *  labio leporino. 1:5000

° ! 8.9 8 U 2 pacimientos vivos. Los
)“' | ! b %4 "4 8 t nifios rara vez
LI T e y sobreviven mas que
= 14 15 = o . UNoOS pPOCOS Mmeses.
R q}; ' . fi '
19 28 21 22 * Y

Karyotype: 47,413


http://gslc.genetics.utah.edu/units/disorders/karyotype

Sindrome de Patau




Sindromes en autosomas

{ ;
P!
( 4w ‘}I Sindrome de

. Eduards (trisomia

1 2 3 4
! n 5 '&F Nf oy 18): _tiene casi todos
[:: i\ ”’\ | “ ! } los sistemas
A {!f e B afectados. 1:10.000
6 ? 8 9 16 1 12 nacimientos vivos.
% BN I & 5 B W Los que poseen la
. & # h g ,J q p
’l ( a}{ ! { LA B ‘7#1 trisomia completa
13 14 15 6 | 17 | 18 viven pocos meses.
e i
¢ £, Y3 (r 25 } J
19 Z8 21 22 = Y

Karyotype: 47.XY . +18



Sindrome de Eduards




Desordenes genéticos mas comunes

{r | % X fragil: el tipo mas
{ | k ZS < q comun de retardo mental.
X El cromosoma X de

algunas personas es fragil
' L . en una punta, se ve como
: \Y Ly colgando de un hilo.
10. 7; ” jé ? /1 )( Muchas personas tienen
6 7 8 9 10 11 12 hasta 29 repeticiones en

'](- “‘ ); 't! ¢ := f }i el extremo de su

cromosoma X. Aquellos

5 14 15 16 17 18 con cromosoma X fragil
" e i TEEY ) I pueden llegar a tener

- S hasta 700. En hombres

19 28 21 22 = b's -

Karyotype: 46,Y.frapq(q27.3] 1:1500. Mujeres 1:2500

nacidos vivos



X fragil

fragile site

band ragior arm
3
o
1
1
q
2
R



Sindromes en cromosomas sexuales

Anormalidades de los cromosomas sexuales

Genotipo Género Sindrome Rasgos fisicos
esterilidad, testiculos pequenos,

XXY, XXYY, macho Klinefelter aumento del tamano del pecho.

XXXY Uno de cada 2000 nacimientos
Vivos

XYY macho XYY Rasgos normales masculinos,
aungue mas altos que lo normal.
Los drganos sexuales no maduran

X0 hembra Turner en la adolesce_naa, _esterllldad, baja
estatura. Inteligencia normal. Uno
de cada 5000 nacimientos vivos
Alta estatura, problemas de

XXX hembra Trisomia X aprendizaje en algunos casos,

fertilidad limitada. Uno de cada
1000 nacimientos vivos.



http://clk.about.com/?zi=1/XJ&sdn=biology&zu=http://www.med.umich.edu/1libr/yourchild/xxxsyn.htm

Sindromes en cromosomas sexuales

CJ M s i o
N # O
i85 RX in N } I?




Sindromes en cromosomas sexuales

s w, & o3
} ?{ W W e
i ¥ % TR YIRY
e TP 4 &9 PP}

Karyotype: 47, X5



Sindrome de Klinefelter

Frontal
baldness
absent

Poor beard
Tendency to =F—growth

grow fewer -
chest hairs

=— Narrow

shoulders
Breast
development

Female-type
pubic hair
pattern

Small
testicular '
size Jong arms

and legs




Sindromes en cromosomas sexuales

18

~le 17

15%

22

21

14
Z8

13

19
Karyotype: 45X



Sindrome de Turner
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Herencia citoplasmatica

No todos los genes
eucariotas estan
localizados en el nicleo.
Es posible encontrar ADN
en las mitocondrias y en
los cloroplastos. Estos
genes no muestran
herencia mendeliana
porque no se distribuyen
en la descendencia de
acuerdo a esas reglas.
Por ejemplo en muchas
plantas la coloracion de
las hojas se debe a la
posibilidad de heredar los
cloroplastos del 6vulo o

All-green branch
del polen.

Main shoot is variegated



Herencia citoplasmatica
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ochondrial DMNA Inheritance
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The Inheritance of Mitochondrial DNA

Fertilized egg

—

37 genes

Mitochondrial DNA

Mitochondrion Nuclear DNA MOST OF AN INDIVIDUAL’S GENES are located on DNA molecules
inthe cell nucleus. Mitochondria, the specialized structures that
provide cells with energy, also carry some genes for their own
manufacture on a ring of DNA. When a sperm and an egg cell unite,
they contribute equally to the DNA in the nucleus of the resulting
cell. All the mitochondria and the DNA they contain, however,
derive from the egg. Studies of mitochondrial DNA can reveal
anindividual's maternal ancestry.




Homolog 1

Old imprints erased D
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\u New imprints made \“
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