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CAPÍTULO 5: BASES CELULARES DE LA HERENCIA
*Las Bases Biológicas de la Herencia fueron descubiertas a finales del Siglo XIX, por Mendel (1822 – 1884), donde se explicaban éstas a través de una serie de leyes.

*En 1906 William Batenson da nombre a la Genética, es la ciencia que estudia la transmisión, expresión y evolución de los genes, segmentos de ácido desoxiborribonucleico (ADN), que controlan el funcionamiento, el desarrollo, el aspecto y la conducta de los organismos.

*Walter Sutton y Theodor Boveri plantean la teoría cromosómica de la herencia, en la que se indica que los genes están situados en los cromosomas.

Las leyes de Mendel

*El éxito de Mendel es debido a 5 afortunadas decisiones a la hora de diseñar y analizar sus experimentos:

1)  La elección de la planta del guisante, planta autógama (que se fecunda a sí misma) de sencillo cultivo, ciclo vital relativamente corto y que permite fácil control de la polinización.

2)    La selección de caracteres discretos, que tienen una variación discontinua, cualitativa, como el color de la flor o la textura de las semillas (+ fácil para seguir la herencia)
3)    Comenzar estudiando el carácter por separado.

4)    Analizar estadísticamente el resultado de los cruces.

5)    Elegir caracteres no ligados, cuando estudiaba la herencia simultánea de dos de ellas.

*Mendel vigiló que las plantas sobre las que comenzó a llevar su estudio fuesen líneas puras
, lo que quiere decir que las sucesivas generaciones obtenidas por autofecundación siempre eran constantes y semejantes a los progenitores (aa blanca y aa blanca igual a aa blanca).  Más tarde llevo a cabo la fecundación cruzada entre varias líneas puras (aa. Bb). Controlando la fecundación cuando era necesario.

*Las circunstancias le permitieron obtener un conjunto de resultados que ponían de manifiesto que la herencia biológica seguía unas leyes:

Ley de uniformidad o primera ley de Mendel

*La ley de uniformidad de Mendel indica que cuando se cruzan dos líneas puras (razas puras), todos los descendientes serán iguales, independientemente de la dirección del cruce. Sólo tomo en cuenta un carácter (en este caso color de la flor) con sus dos variantes o Fenotipo
s, en este caso (violeta o blando).

*Mendel cruzó dos razas puras, denominándolas Generación Parental (P) (flores violetas y blancas). La descendencia de estos cruces fue de color violeta, el blanco había desaparecido, esta constituye la Primera generación Filial (F1), a éstas por tratarse de descendientes de razas puras se les llamó híbridos.

*Al fenotipo que se manifiesta en los híbridos de la F1 (color violeta), lo denominó Dominante
 (dominancia). Mientras que al que no se manifiesta en la F1 lo denominó recesivo
. Estos conceptos se refieren a la aparición o no de un determinado fenotipo en el híbrido.
*Para asegurarse de que el resultado era independiente del sexo de los progenitores llevo a cabo un cruzamiento reciproco, obteniendo los mismos resultados. (Pág. 147)

Ley de segregación o segunda ley de Mendel. 
*Los híbridos obtenidos en la F1 una vez se autofecundasen y obtuvieran la Segunda generación filial (F2), aparecieron flores violetas y flores blancas, pero no en la misma proporción. La proporción era 3 a 1 a favor de las flores violetas.

*El hecho de que el carácter recesivo de la F1 (flor blanca) apareciese en la F2, llevó a Mendel a la conclusión de que dicho carácter no había desaparecido, sino que se mantuvo oculto, solo se manifestaba uno, el dominante.

*Esto indicaba que cada carácter era debido a un elemento o factor hereditario, al que llamaremos gen
.

*El gen es el responsable de que la flor sea violeta o blanca. A estos genes que presentan más de una variable se les llama alelomorfos
 o alelos
. Genes alelomorfos, genes con dos variantes o lo que es lo mismo un gen con dos alelos.
*Cada planta porta 2 genes alelomorfos o lo que es lo mismo un gen con dos alelos, uno dominante, representado con la letra A  y otro recesivo representado con la letra a, para cada característica (color, forma, posición,…) uno procedente de la planta paterna y otro de la materna.

*La constitución genética en relación a un carácter o a todos los caracteres (AA, aa, Aa,…) se denomina genotipo
 y la manifestación externa del genotipo es el Fenotipo (el color por ejemplo).

*Los genotipos pueden ser de dos tipos:

1) Homocigotos, si los dos alelos son iguales AA, aa

2) Heterocigotos, cuando los alelos son diferentes Aa

*Así, la Segunda ley de Mendel dice: los caracteres recesivos que, al cruzar dos razas puras, quedan ocultos en la primera generación F1, reaparecen en la F2, en una proporción de 1 a 3 respecto a los caracteres dominantes.

	GENOTIPO
	FENOTIPO

	AA
	[image: image1.jpg]




	Aa
	[image: image2.jpg]




	aa
	




[image: image4.png]LEY DE LA SEGREGACION

Primera generacin filal

FENOTIPO *
A

GENOTIPO Aa

Segunda generacién filial

A a
AA Aa
a Aa aa




    [image: image5.png]LEY DE LA SEGREGACION

Primera generacin filal

FENOTIPO *
A

GENOTIPO Aa

Segunda generacién filial

A
o}
o}

o

4




  
*El cruzamiento de prueba es para distinguir los homocigotos dominantes y heterocigotos, ya que fenotipicamente son indistinguibles; mediante éste se puede averiguar a que fenotipo corresponde un determinado genotipo. El cruzamiento de prueba consiste en cruzar individuos cuyo fenotipo se quiere probar, con individuos homocigotos recesivos. Como éstos últimos sólo producen gametos
 con alelo recesivo, el fenotipo de la descendencia dependerá únicamente del otro progenitor. 

Tercera ley de Mendel o Ley de la combinación independiente

*La Tercera ley de Mendel o la Ley de la combinación independiente dice: Los miembros de parejas alélicas diferentes se segregan o combinan independientemente unas de otras cuando se forman los gametos. 
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*El estudio de la herencia simultánea de 2 caracteres diferentes, independientes, tales como el color de la semilla (verde o amarilla) y el aspecto de esta (lisa o rugosa). Para ello cruza 2 líneas puras. Al formarse los gametos cada alelo se combina con los alelos de otros genes de manera independiente.

*En la F1, de nuevo los individuos expresan los fenotipos dominantes (lisa y amarilla) y serán heterocigotos para ambos rasgos (Bb Aa). Al formarse los gametos de estos individuos, de nuevo los rasgos de alelos diferentes se combinan individualmente y de forma independiente dando lugar a 4 posibles combinaciones BA Ba bA ba
*Si cada carácter es considerado de forma independiente sigue presentándose la 2ª Ley de Mendel en una proporción 3 a 1.

*Pero también aparecen combinaciones que no habían aparecido ni en la generación parental P ni en la F1, plantas con semillas amarillas y rugosas, y verdes y lisas. Proporciones: 9:3:3:1 (Amarilla y lisa: Amarilla y Rugosa; Verde y Lisa; Verde y Rugosa) 

Variación de la Dominancia e Interaccione génicas

*Los fenómenos de Codominancia, Dominancia intermedia, pleiotropismo y epistasia, representan ejemplos en los que las leyes de Mendel no sale fácil a la luz.

*Codominancia: Cuando algunos híbridos manifiestan ambos fenotipos simultáneamente.

-Los grupos sanguíneos son un buen ejemplo de codominancia y son heredados de ambos progenitores. Son controlados por un solo gen con 3 alelos: A, B. O. Sistema ABO. En relación con el Sistema ABO, existen 4 fenotipos, los individuos con grupos sanguíeneos: A, B, AB, O.

-Los alelos A y B son dominantes, mientras que el alelo O es recesivo. Por lo tanto, El alelo A da fenotipos A, el B fenotipos B y el O fenotipos O. Pero teniendo en cuenta que A y B son dominantes y O recesivo las personas que heredan:

-OO tienen tipo O

-AA o AO tienen tipo A

-BB o BO tienen tipo B

-AB tienen tipo AB = Codominancia

-En 1940 Karl Landsteiner descubrió que el Locus
 responsable de los grupos sanguíneos ABO se encontraba en el cromosoma 9.

-Otro ejemplo de grupo sanguíneo, aunque no de codominancia, es el representado por el Sistema RH. Se encuentra en el cromosoma 1. Se han descrito 8 fenotipos distintos en relación con este sistema, sin embargo nos referiremos solo a 2: el Rh + y el Rh -. Estos dos alelos presentan una relación de dominancia, por lo que tanto los individuos Rh+Rh+ como los Rh+Rh- son fenotipicamente Rh+; y solo los Rh-Rh- son fenotipicamente Rh-.

-El Sistema Rh esta involucrado en la enfermedad hemolítica del recién nacido. Es producido cuando el Rh del feto es + y el de la madre Rh -.
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*Dominancia Intermedia: Cuando en un cruce entre dos líneas puras se obtiene una F1 con un fenotipo intermedio entre los dos progenitores.

-No se cumple la proporción de 3:1 de la segunda ley de Mendel. Fenotipicamente hablando la proporción e: 1:2:1.Genotipicamente: 1 homocigoto, 2 heterocigotos 1 homocigoto. (no significa que las leyes de Mendel no se cumplan.

*Pleiotropismo: cuando un solo genotipo afecta a mas de un fenotipo.
-Normalmente un determinado genotipo es el responsable de un fenotipo concreto, sin embargo existen genotipos que afectan a más de un fenotipo, como en el caso del pleiotropismo.

* Epistasia: Consiste en la interacción entre genes que determinan distintos rasgos de tal forma que un gen enmascara el efecto del otro. O lo que es lo mismo: La interacción de genes que ocupan diferentes lugares, esta interacción puede implicar la expresión de otro gen independientemente del genotipo para ese lugar.
Ej.:Sordera congénita, están involucrados dos genes a y b, cada uno presenta dos alelos aa, bb. Si uno de ellos aparece en homocigosis recesiva (aa, bb) la sordera se manifestará, independientemente de los alelos que presente el otro gen, (AA, BB, etc).

-Si aparece un alelo dominante (como mínimo) en cada gen (aA, Aa, Bb o bB), la sordera no se manifestara. Por lo tanto, los genotipos:

1 AAbb, aaBB, aabb, Aabb, aaBb, aAbb, aabB: SORDERA

2 AABB, AABb, AaBB, AaBb: NO SORDERA

Teoría cromosómica de la herencia

*Esta teoría nacida en 1902, señala que los genes están orientados de forma lineal sobre los cromosomas. El lugar que ocupa cada gen se llama locus, (en plural loci). Los cromosomas
 son como el vehículo en el que viaja la información de célula en célula y de generación en generación.

*Durante la división celular, los cromosomas se en encuentran en parejas (células eucariotas) a éstas células que tienen éstas características se les llama diploides
. Cada miembro de una pareja cromosómica procede de un progenitor, uno del padre y otro de la madre.

*A los miembros de un mismo par cromosómico se les llama cromosomas homólogos. Las células que presentan un solo  juego de cromosomas reciben el nombre de haploides
.  

*La dotación cromosómica haploide se representa con la letra n, por lo tanto una célula haploide que esta compuesta por siete cromosomas se representa n=7. La dotación cromosómica de las células diploides se representa 2n, por tener dos juegos de cromosomas. 2n=14 (4 cromátidas en cada cromosoma)

*Al conjunto de todos los cromosomas de una célula se le llama cariotipo
.

*En cada cromosoma se haya un número concreto de genes que guarda la información acerca de determinadas características. Por lo tanto, en el conjunto de cromosomas de cada célula se encuentra recogida toda la información acerca de todas las características del organismo.

Cromosomas sexuales

*Los 2 juegos de cromosomas de las células diploides están formados por parejas que tienen el mismo aspecto, sin embargo, hay una pareja en la que los cromosomas que la forman difieren morfológicamente y en su constitución génica.

*En las especies que presentan reproducción sexual, hay una pareja de cromosomas asociadas al sexo del individuo, a los cromosomas que la forman se les denomina cromosomas sexuales, cromosoma X y cromosoma Y.

*Las mujeres presentan dos cromosomas X, por lo tanto solo producen gametos que contienen el mismo cromosoma sexual, X, por ello al sexo femenino se le llama sexo homogametico.

*Los hombres presentan un cromosoma X y un cromosoma Y, por lo tanto, pueden producir gametos que contienen los cromosomas X y otros el Y, por ello el sexo de los varones recibe el nombre de sexo heterogamético.

*Al resto de los cromosomas se les denomina autosomas

*Cada miembro del par de homólogos puede llevar iguales o diferentes alelos para un determinado locus, podrá se homocigoto o heterocigoto (alelos iguales o diferentes)

*Sin embargo, el hecho de que en el varón los cromosomas sexuales no sean homólogos hace que los loci situados en los cromosomas X e Y no se puedan presentar ni en homocigosis ni en heterocigosis. Los varones solo pueden tener 1 de los 2 alelos posibles para los loci situados en los cromosomas sexuales. A esta situación se le llama hemicigosis
.  

La meiosis

*La meiosis es un procesos de división celular por el que a partir de una célula madre diploide (2n) se obtienen células hijas haploides (n).

*Durante la meiosis se producen dos divisiones celulares consecutivas conocidas como meiosis I y meiosis II.

-La primera de las divisiones, que es la más compleja que la segunda, es una división reduccional en la cual se pasa de una célula diploide con 2n cromosomas, dos células haploides con n cromosomas, cada una de ellas con 2n cromátidas
.

*La segunda fase es mucho mas sencilla y similar a una división mitótica y en ella a partir de las 2 células haploides (n) anteriormente formadas se obtienen 4 células haploides (n) con n cromátidas cada una de ellas.
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MEIOSIS I

1. Profase
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*Los cromosomas homólogos se aparean 2 a 2, punto por punto, a lo largo de toda su longitud, formando bivalentes (por estar compuesto de dos cromosomas homólogos), también recibe el nombre de tétrada (en referencia a las 4 cromátidas del bivalente) (los cromosomas al entrar en meiosis están duplicados, por eso constan de dos cromátidas cada uno, en total 4n cromátidas en la pareja de homólogos)

*A través del apareamiento de homólogos se produce el fenómeno cigótico de entrecruzamiento
 mediante el cual se lleva a cabo la recombinación génica, el intercambio de genes de un cromosoma homólogo a otro.

2. Metafase 1
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*En ella los bivalentes, mediante sus centromeros, se insertan en las fibras del huso adoptando una ordenación circular sobre la placa ecuatorial.
4n cromátidas.

 
Anafase 1 y Telofase 1
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3. Anafase 1: Se separan los cromosomas de los bivalentes, emigrando n cromosomas a cada polo. Se produce el reparto de cromosomas a través del las fibras del uso.

2n cromátidas

4. Telofase 1: Los cromosomas se sitúan en ambos polos de la célula, se desespiralizan y se produce la citocinesis.

2n Cromátidas

MEIOSIS II

5. Profase 2:
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*Cada una de las células hijas vuelve a entrar en profase, pero ahora son células haploides (n) cada una con 2n cromátidas.

6. Metafase 2: Los cromosomas se sitúan en el ecuador del uso (fibras del huso). 2n cromátidas.
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Anafase y Telofase:

7. Anafase: Se produce el reparto de las cromátidas.

n cromátidas

8.  Telofase: Se produce la separación de cada célula en dos nuevas células hijas. Los gametos:

haploides y n cromátidas. 
En la telofase se produce la división celular, porque en ella se reduce el número de cromosomas a la mitad.
*Las células hijas obtenidas en la meiosis I pueden entrar inmediatamente en la meiosis II, antes de entrar en la segunda división meiótica, no se produce duplicación de cromosomas pues ya están duplicados, ya que en la meiosis I se separan los cromosomas con 2 cromátidas. En la meiosis II la célula que entra en división es haploide, ya no hay cromosomas homólogos, por lo que tras ella se obtienen células hijas con n cromátidas, cuya consecuencia es la creación de gametos.
Consecuencias genéticas de la meiosis:

*Reducción del número de cromosomas a la mitad: de una célula diploide (Ej.: 46 cromosomas en el ser humano) se forman células haploides (23 cromosomas). Esta reducción a la mitad es la que permite que el fenómeno siguiente de la fecundación mantenga el número de cromosomas de la especie.

*Recombinación de información genética del padre y la madre: apareamiento de homólogos y consecuente sobrecruzamiento permite que se intercambie la información. La consecuencia de este fenómeno es que ningún hijo heredará un cromosoma integro de sus abuelos.

*Segregación al azar de cromosomas paternos y maternos: la separación de los cromosomas paternos y maternos recombinados durante la anafase 1 y 2, se realiza completamente al azar, por lo que contribuyen al aumento de la diversidad genética.

*En el ser humano con 23 pares de cromosomas homólogos, la posibilidad de recombinación es 223, 8.388.608 combinaciones, este numero es sin tener en cuenta las múltiples combinaciones dadas por la recombinación durante el sobrecruzamiento.
Recombinación y ligamiento

*Al intercambio de alelos entre cromosomas homólogos se le denomina sobrecruzamiento o entrecruzamiento y se pone de manifiesto por la aparición, entre las cromátidas de los bivalentes, de puntos de cruce, en forma de x, que se denominan quiasmas. 

*Recombinación génica es el proceso consistente en la combinación de los alelos de los cromosomas homólogos. Es un proceso que ocurre como consecuencia del entrecruzamiento. (Profase 1). La consecuencia de la recombinación génica es la aparición, en un mismo cromosoma del gameto, de alelos de cada uno de los progenitores.

*No siempre es posible efectuar intercambios entre los loci de los cromosomas homólogos mediante el sobrecruzamiento.

*Cuando dos genes tienen nula o muy baja tasa de recombinación entre ellos, se dice que existe ligamiento entre esos dos genes, o simplemente que están ligados. Si esto ocurre no existe combinación independiente de caracteres, la ley de la combinación independiente queda enmascarada, tanto fenotipicamente como genotipicamente. El porcentaje de recombinación entre dos loci esta directamente relacionado con la distancia física que los separa dentro del cromosoma. A mas distancia mas porcentaje de recombinación.

Tipos de transmisión genética

Herencia monogénica: También llamada rasgos o caracteres mendelianos, es cuando los rasgos de un organismo están determinados por un único gen, como el caso del color de la flor del guisante.

Herencia poligénica: Se denomina en el caso de varios genes.

*Al no poder realizar experimentos con la población humana, por razones de ética, para poder estudiar ciertos rasgos es necesario tomar información de la familia en la que se detecte el carácter a investigar. Esta información se resume en lo llamado genealogía o pedigrí.

*Los patrones de transmisión de un carácter mendeliano dependen de 2 factores:

1. La localización cromosómica en el locus implicado. La localización puede ser autosómica o ligada a los cromosomas sexuales.

2.  La expresión fenotípica del carácter en cuestión puede ser diversa, sin embargo el principal número de loci estudiados responden a una relación de dominancia y recesividad.

*Hay entonces tres tipos de patrones de transmisión en la herencia monogénica:

1. Transmisión autosómica dominante
2. Transmisión autosómica recesiva

3. Transmisión ligada al sexo.

Transmisión autosómica dominante:

*Tanto los homocigotos
 como los heterocigotos
 manifiestan el carácter. Un ejemplo de esta transmisión es la enfermedad o core de Huntington, caracterizada por el deterioro progresivo del S.N.C

*La transmisión de la enfermedad esta ligada a un gen dominante, por ello cuando aparezca el gen dominante tanto en homocigoto como en heterocigoto el carácter se manifiesta. (por lo tanto, AA: se manifiesta; Aa: se manifiesta; aa: no se manifiesta)

Transmisión autosómica recesiva

*Sólo los homocigotos (homocigoto recesivo)  manifiestan el carácter, y por tanto, cada uno de sus progenitores debe tener su genotipo al menos un alelo para ese locus.

*Los heterocigotos no manifiestan el rasgo, pero son portadores del alelo causante del mismo, y dependiendo del genotipo de su pareja, los descendientes tendrán diferentes probabilidades de presentar el carácter.(por lo tanto, aa:enfermo; Aa: portador; AA: ni portador ni afectado)

*La enfermedad de Tay-Sachs es un ejemplo de este tipo de transmisión.

Transmisión ligada al sexo

*El mayor número de trastornos asociados a los cromosomas  sexuales suelen localizarse en el cromosoma X y suelen ser de carácter recesivo.

*Los caracteres que dependen del cromosoma X, hacen que las variables fenotípicas causadas por los alelos recesivos situados en el cromosoma X sólo se manifiesten en mujeres cuando los alelos implicados están en homocigosis.

*En los varones aparecerán en el momento en el que los porte su único cromosoma X, ya que ellos son hemicigóticos para todos los loci de ese cromosoma.

*Por lo tanto, XaY: hombre enfermo; XY: Sano; XaX: mujer portadora; XaXa: mujer enferma; XX: sana

*La alternancia de generaciones consiste en que tanto el abuelo como el nieto presentan una variable fenotípica, pero no los individuos de la generación intermedia, siempre que la abuela no la presentase o fuera portadora.

*La ceguera a los colores y la hemofilia A, son dos ejemplos de enfermedades ligadas al sexo.

Gametogénesis y primeras fases del desarrollo embrionario

Espermatogénesis y ovogénesis 
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*Durante el proceso de formación de los gametos masculinos y femeninos (espermatogénesis y ovogénesis, respectivamente) tiene lugar la meiosis. Las células germinativas (espermatocito primario y ovocito primario) contienen pares de cromosomas homólogos, cada uno de estructura doble, es decir, con 2 cromátidas (4n en total).

 *En la primera división meiótica, cada célula germinativa se divide en 2 células hijas, por lo que cada una de ellas contiene un miembro de cada par de cromosomas (4n cromátidas). En la segunda división meiótica cada célula resultante de la primera división, que contiene cromosomas de estructura doble, se separa a su vez en 2 células hijas, por lo que cada una de ellas recibe una cromátida. Como consecuencia de estas dos divisiones, los gametos contienen la mitad de cromosomas que las células germinativas. En el caso de la espermatogénesis, las 4 células hijas (espermátidas) darán lugar a 4 espermatozoides. En el caso de la ovogénesis, sólo se produce un gameto maduro (óvulo maduro), ya que las 3 células resultantes, los corpúsculos polares, degeneran durante su evolución.

Enfermedades monogénicas
*Síndrome de Klinefelter, trastorno de la diferenciación sexual que afecta a varones. Este cuadro clínico puede deberse a la existencia de un cromosoma X de más en el cariotipo del paciente o a que éste tenga una línea celular normal (46 XY) y otra línea celular patológica (47 XY).

*El síndrome de Turner consiste en la ausencia total o parcial de uno de los cromosomas X normalmente presentes en las mujeres. El síndrome de Turner no está asociado a ningún otro factor asociado a problemas genéticos, desconociéndose sus causas reales. 

*Síndrome de Down, antes llamado mongolismo, malformación congénita causada por una alteración del cromosoma 21 que se acompaña de retraso mental moderado o grave. La anomalía cromosómica causante de la mayoría de los casos de síndrome de Down es la trisomía del 21, presencia de tres copias de este cromosoma. Por tanto, los pacientes presentan 47 cromosomas en vez de 46 (cifra normal del genoma humano) en todas sus células. 

*El síndrome del maullido de gato se origina por una supresión parcial del brazo corto del cromosoma 5. El nombre del síndrome se debe al llanto de tono alto del bebé que suena como si fuera un gato.







�Cuando dos alelos para un carácter concreto son iguales (aa) o (AA). Homocigotos.


�Manifestación visible de un genotipo en un determinado ambiente.


�Se habla de dominancia cuando un alelo de un gen se manifiesta en el fenotipo independientemente de que se halle en homocigosis o heterocigosis. La dominancia puede ser incompleta cuando en heterocigosis el fenotipo es intermedio ente el que aparece cundo ambos alelos se hayan en homocigosis.


�El alelo que no se expresa en el fenotipo cuando se haya en heterocigosis.


�Compuesto por 46 cromosomas.2, Segmento de ADN en el que se codifica la información de un polipéptido, en sentido amplio, de un ARN


�Genes que presentan mas de un alelo.


�Cada una de las diferentes variantes de un gen que ocupan el mismo lugar (locus) de un cromosoma; los alelos se originan por mutación; se asume que cada alelo de un gen codifica una variante diferente de la misma enzima.


�Constitución genética de un individuo o combinación de alelos en un locus concreto de los dos cromosomas homologos.


�Célula reproductora haploide producida por medio de la división meiótica; al unirse dos gametos procedentes de 2 individuos sexualmente opuestos se forma el cigoto de cuyas divisiones meióticas sucesivas resulta un nuevo individuo.


�Posición que ocupa un gen en el cromosoma.


�Cada una de las moléculas de ADN que constituye una unidad en el reparto del material genético en el proceso de mitosis y meiosis; consta, además de un centrómero y de proteínas llamadas histonas que permiten su empaquetamiento; tal como se visualiza en la metafase, está formado por dos cromátidas, cada una de las cuales está formada por una doble cadena de ADN; la segunda cromátida se sintetizó en la fase S a partir de otra. Puesto que en las células diploides hay dos copias de cada cromosoma, cada una de ellas recibe el nombre de cromosoma homologo; en función de dónde tenga el centrómero, se habla de cromosomas metacéntricos, submetacéntricos, telocéntricos o acrocéntricos.


�Presencia en el genoma de dos copias de cada gen en el mismo de cada uno de los cromosomas homólogos.


�La célula que contiene un solo ejemplar de cada cromosoma; los gametos son células haploides por excelencia.


�Dotación cromosómica de una célula en metafase, se fotografía y se ordenan los cromosomas para compararlos con una muestra estandarizada.


�Cualquier cromosoma excepto los sexuales; en la especie humana hay 22 autosomas.


�Hemicigotico: cualquier individuo que solo posee una única copia de un gen en vez de las 2 habituales en las especies diploides; los machos de los mamíferos son hemicigoticos para todos los genes del cromosoma X. Puede suceder también cuando hay delección de segmentos cromosómicos.


�Cada una de las dobles cadenas de ADN que constituyen el cromosoma mitótico, cada cromátida puede establecer entrecruzamiento con las cromáticas del cromosoma homologo en el proceso de meiosis.


�Proceso que tiene lugar durante la meiosis gracias al cual las cromátidas de los cromosomas homólogos intercambian el material genético; tiene como resultado la recombinación génica.


�Se dice de las células u organismos que poseen alelos idénticos de un gen en relación con un determinado carácter.


�Se dice de las células u organismos híbridos en relación con un determinado carácter, por poseer dos alelos de él (uno dominante y otro recesivo)
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