BASES CELULARES DE LA HERENCIA     5


GENÉTICA: Ciencia que estudia la transmisión, expresión y evolución de los genes

GENES: Segmentos de ácido desoxirribonucleico (ADN) que controlan el funcionamiento, el desarrollo y la apariencia final de los organismos.

GENOTIPO: Constitución genética en relación a un carácter o a todos los caracteres.

FENOTIPO: Manifestación exterior del genotipo.

LEYES DE MENDEL

Mendel tomó 5 decisiones acertadas antes establecer sus leyes:

1- Elección de la planta del guisante (autógama)

2- Estudio de caracteres discretos (variación cualitativa)

3- Estudiar cada carácter por separado

4- Analizar los resultados estadísticamente (en proporciones)

5- Al estudiar caracteres simultáneos eligió caracteres no ligados

1ª-  LEY DE UNIFORMIDAD

Cuando se cruzan dos líneas puras que difieren en un determinado carácter, todos los individuos de la F1 presentan el mismo fenotipo, independientemente de cual sea la dirección de cruce.

2ª- LEY DE SEGREGACION

Los caracteres recesivos enmascarados en la F1 heterocigótica, reaparecen en la F2 filial, en una proporción de 3:1, debido a que los miembros de la pareja alélica se segregan sin experimentar alteración alguna durante la formación de los gametos.


CRUZAMIENTO PRUEBA

Método para averiguar a qué genotipo pertenece un fenotipo determinado.

Consiste en cruzar individuos cuyo fenotipo queremos probar, con individuos homocigóticos puros.

3ª- LEY DE COMBINACION INDEPENDIENTE

Los miembros de parejas alélicas diferentes se segregan o combinan independientemente unos de otros cuando se forman los gametos.

VARIACION DE LA DOMINANCIA

Los híbridos pueden mostrar:

1- Dominancia intermedia: fenotipo intermedio entre el de los dos progenitores.

2- Codominancia: Fenotipo con ambos caracteres

Otros ejemplos de variación de la dominancia:

1- Pleiotropismo: Cuando un genotipo afecta a más de un fenotipo.


Ej. : Un ejemplo es el gen responsable del albinismo en el ratón. En 1966 un estudio demostró que el gen causante del albinismo también lo era del grado de emocionalidad del ratón.

2- Epistasia: Interacción entre determinados genes no alélicos de tal forma que un gen enmascara a otro.


Ej. : En la sordera congénita están involucrados 2 genes (a y b). Si uno de ellos se presenta en homocigosis recesiva, la sordera se manifestará con independencia de qué otros alelos se presenten en el otro gen.

GRUPOS SANGUINEOS HUMANOS

EL SISTEMA ABO.

El sistema ABO muestra 4 fenotipos. Estos están relacionados con la presencia o no de dos antígenos en la membrana de los glóbulos rojos.


FENOTIPO    A                  ANTIGENO    A      

ANTICUERPO      B

FENOTIPO    B                  ANTIGENO    B

ANTICUERPO      A

FENOTIPO   AB

ANTIGENO    AB

ANTICUERPO

FENOTIPO    O

ANTIGENO


ANTICUERPO     AB

El locus responsable de los grupos sanguíneos está situado en el cromosoma 9 y presenta 3 alelos en la población A, B y O. 

A y B son codominantes mientras que O es recesivo con respecto a los otros dos.

EL SISTEMA RH

Tiene 8 fenotipos  aunque nos interesan 2:

RH Positivo ---- presencia de antígeno Rh negativo

RH Negativo –- no presenta antígeno.


En el plasma de individuos con Rh negativo, solo aparecen anticuerpos de Rh +  si el individuo es expuesto al antígeno Rh

El genotipo del sistema RH se constituye por 2 alelos que tienen una relación de dominancia.




RR--------------Rh positivo



Rr---------------Rh positivo



rr----------------Rh negativo

PREGUNTA DE EXAMEN:


ENFERMEDAD HEMOLÍTICA DEL RECIEN NACIDO

1º Madre embarazada con Rh –

2º Feto Rh+

3º La sangre fetal pasa al torrente sanguíneo de la madre

4º Esta, al detectar sangre con Rh +, crea anticuerpos Rh y a su regreso se introducen en el feto

5º Se crea en la sangre fetal una reacción anticuerpo-antígeno  

6º Se produce una hemolisis y muere el feto

TEORIA CROMOSOMICA DE LA HERENCIA

Esta teoría nace al relacionar las leyes de la herencia con los movimientos de los cromosomas durante el proceso de división meióica.

En ella se señala que los genes están situados sobre los cromosomas y ordenados linealmente.

Los cromosomas son el vehículo en el que viaja la información de célula a célula, de generación a generación.

Locus: (loci en plural) Lugar que ocupa cada gen en el cromosoma.

Homólogos o bivalentes: Miembros de un mismo par cromosómico.

Células diploides: Aquellas que presentan 2 juegos de cromosomas.

Células haploides: Aquellas que presentan un solo juego de cromosomas.

Cariotipo: Conjunto de todos los cromosomas.

CROMOSOMAS SEXUALES

En nuestra especie hay una pareja cromosómica en la que ambos miembros se diferencian morfológicamente. Está asociada al sexo del individuo y sus cromosomas se denominan cromosomas sexuales. Al resto de cromosomas se les denominan autosomas.












Son: cromosoma  X





        cromosoma  Y

Las mujeres portan dos cromosomas X y los varones un cromosoma X y otro cromosoma Y, por eso:






Mujeres-----sexo homocigótico





Hombres---sexo heterocigótico

INACTIVACION DEL CROMOSOMA X

La información guardada en los genes se expresa en las células formando un determinado producto. Por esta razón, en relación con los genes situados en el cromosoma X, las mujeres “fabricarán” el doble de producto que los hombres. Pero esto no es así, y no existen diferencias de este tipo entre hombres y mujeres.

Durante la interfase aparece en el núcleo celular  una masa de cromatina llamada Corpúsculo de Barr. Este aparece en aquellos individuos que tienen más de un cromosoma X.

El  número de Corpúsculos de Barr que aparece en una célula es igual de uno menos del total de cromosomas X que porte el individuo.





Así:  Mujeres --- 1 corpúsculo




        Hombres---0 corpúsculo

Así pues, en las células de las mujeres sólo un cromosoma X está activo. Y a este fenómeno se le llama Mosaicismo.


Ej.: DISTROFIA MUSCULAR DE DUCHENNE
 Los loci que presentan heterogicosis en el cromosoma X tienen dos poblaciones celulares con fenotipo diferente. Debido al mosaicismo unas células están afectadas y otras no.

MEIOSIS

Proceso de división celular por el cual las células hijas tienen la mitad de dotación cromosómica que las células madres  (es decir: pasan a ser haploides)

Consta de dos etapas:  MEIOSIS I  y  MEIOSIS II.


MEIOSIS  I


PROFASE I:  Los homólogos se aparean 2 a 2 formando las tetradas o bivalentes.


         ( aquí se produce en entrecruzamiento que da lugar a la recombinación génica)

METAFASE I:   Los bivalentes se instalan en las fibras del huso adoptando una ordenación circular.

ANAFASE I:   Se separan los homólogos emigrando a los polos.

TELOFASE I:   Se desespiralizan los homólogos y tiene lugar la citocinesis dando lugar a dos células hijas

A ESTE PROCESO TAMBIEN SE LE LLAMA PROCESO DE DIVISION REDUCCIONAL

MEIOSIS II

Este proceso es prácticamente igual que una mitosis con la excepción de que la células que aquí se divides son haploides.

RECOMBINACION Y LIGAMENTO

Durante la profase I se produce un emparejamiento de homólogos, y durante el mismo se producen intercambios de segmentos cromosómicos. A este fenómeno se le denomina sobrecruzamiento. El punto de contacto donde se produce el cruce se denomina quiasma.

A este proceso consistente en la combinación de alelos se denomina recombinación génica, y su importancia reside en la variabilidad que genera.

El ligamento está relacionado con la tasa de recombinación de un cromosoma. En función de la proximidad entre 2 loci de un mismo cromosoma, más o menos probabilidad de sobrecruzamiento entre ellos habrá.



Cuando dos loci tienen una tasa nula de recombinación se dice que hay 

ligamento entre ellos

TIPOS DE TRANSMISION GENICA

En la herencia monogénica  (en organismos de un solo gen) hay tres tipos de transmisión:

1- Autosómica dominante: tanto los homocigóticos como los heterocigóticos manifiestan  el carácter.       



Ej. : ENFERMEDAD DE HUNTINTON

2- Autosómica recesiva:  Solo los homocigóticos presentan el carácter. Los heterocigóticos no presentan el carácter pero son portadores.


EJ:  CUANDO HAY CONSANGUINIDAD ENTRE LAS PAREJAS

3- Ligadas al sexo: La mayoría de trastornos asociados a los cromosomas sexuales, están asociados al cromosoma X. Esto hace que los trastornos ligados a genes recesivos del cromosoma X solo se manifiesten en las mujeres cuando están en  homocigosis, mientras que  en el hombre se manifestará en el momento en que lo porte su único cromosoma X.

Los hijos heredan de su padre un cromosoma Y. Esto hace que no puedan heredar del padre trastornos ligados al cromosoma X.


               Ej.:  FENÓMENO DE ALTERNANCIA DE GENERACIONES

Tanto EL abuelo como el nieto están afectados por el carácter en cuestión, pero no el  padre.





Ej.:   HEMOFILIA TIPO A



Ej.:   CEGUERA A LOS COLORES    DALTONISMO


Enfermedad recesiva ligada al cromosoma X


 8% incidencia en hombres


 0,04 % incidencia en mujeres.

