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IDEAS FUNDAMENTALES

* La existencia de genes puede inferirse observandtasiproporciones
fijas en los descendientes de cruzamientos entre vasidiereditarias.

* La diferencia discreta en un caracter esta deternaiiaathenudo por la
diferencia en un solo gen.

* En organismos superiores, cada gen esta presentesarod@s en cada
célula.

* Durante la formacion de las células germinales, caganro de una
“pareja”’ de genes se incluye por separado en una de ella

* Durante la formacion de las celulas germinales, s2ofa frecuente-
mente que dos parejas de genes se comportan de mategandiente
una de la otra.



Gregor Mendel
(1822 — 1884)

Investigacion sobre
hibridos vegetales.
(1866 y 1870)

* La diferencia discreta en un caracter esta determiaathenudo
por la diferencia en un solo gen.
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“Las leyes de la herencia: “Investigaciones sobre h ibridos vegetales”. 1866



Esquema de una flor de guisante con la quilla cortada (bolsa de pétalos) y
abierta para exponer los 6rganos reproductivos.



Técnica de polinizacion artificial. Para transferipelen, se aplican anteras del
parental masculino sobre el estigma de una flor emasaddag& actia como
parental femenino.




Acund or wrinkled rips fssdis
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InNated or pinohed ripe pods Axinl or 1ermingl ﬂ:mm_ Long or shart stems

Las siete diferencias en un caracteestudiadas por Mendel (propiedad especifica)
CONCEPTO DE LINEA PURA (experimento de control)

CONCEPTO DE FENOTIPO (diferencias en las formas del caracter)



Ir"" Transhar
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Cruzamiento de Mendel de flores purpuras x flores blancas



% Cruzamiento

reciproco

;'Ju

Purpka

Conclusion: no
importa el modo en
gue se realizara el

F, Al purpie _ cruzamiento.

El color purpura es
Mas “fuerte” que el
Blanco
“DOMINANCIA”

Cruzamiento de Mendel de flores blancas x flores purpuras



CONTRASTAR FENOTIPOS DIFERENTES PARA UN CARACTER DA DO ES
EL PUNTO DE PARTIDA DEL ANALISIS GENETICO

inea 1 Linea 2
P Flor purpura x Flor blanca —

F1  Toda de flores purpura €
F2 Flor purpura x Flor purpura 929 semillas <——

CONTO LAS 705 plantas de flor purpura
PLANTAS 224 plantas de flor blanca

Proporcion aproximada de la descendencia 705: 224
3:1



Resultados de todos los cruzamientos Mendeliane$ en
gue los Padres diferian en un caracter

Fenotipo Parental F, F, Proporcion F,

1. Semilla Lisa x Rugosa 100% Lisa 5474 Lisa; 2.96:1
1850 Rugosa

2. Semilla Amarillax Verde 100% Amarilla 6022 Amarilla; 3.01:1
2001 Verde

3. Pétalos Purpura x Blancos 100% Purpura 705 Purpura; (d) 3.15:1
224 Blancos ®

4. Vaina hinchada x Hendida 100%Hinchada 882 Hinchadas; 2.95:1
299 Hendidas

5. Vaina Verdex Amatrilla 100% Verde 428 Verdes; 2.82:1
152 Amatrillas

6. Flores axialesx Terminales 100% Axiales 651 Axiales: 3.14:1
207 Terminales

7. Tallo Largo x Corto 100% Largos 787 Largos; 2.84:1

277 Cortos






P amarillo x verde

F1 todos amarillos F3 (autof. 519 amarillos)

F2 (autofecundacionde F1) Y2 amarillos puros (producen solo

(166) semillas amatrillas)
¥, amarillos
2/4 amarillos (“impuros” — producen
(353) descendencia con mezcla
de amarillos y verdes 3:1)
Yaverdes » 1/4 verdes puros

(se enmascara en la F2 la proporcion 1:2:1)



Explicacion Mendeliana de la proporcion matematica
1:2:1 observada en los fenotipos de la F2

1. Existencia de geneExisten determinantes hereditarios de
naturaleza particulada (Mendel se vio forzado a estalgsion al no
observar mezclas de fenotipos). A estos determina@ddalmamos

hoy genes

2.Los genes estan de a pare€ada planta adulta del guisante
contiene, en cada celula, dos genes -una paserjeag para cada
caracter estudiado. Aqui, el razonamiento de Mendeadlfvio: por
ejemplo, las plantas de |la F1 éetbcontener un gen responsable del
fenotipo dominantey otro responsable dénotipo recesivg
manifestandose este ultimo solo en generaciones pusteri

3. El principio de segregaciohos miembros de la parejarmjca se
distribuyen (separan, o segregde forma igualitaria entre los
gametos, yendo al évulo o al espermatozoide.




Explicacion Mendeliana de la proporcion matematica
1:2:1 observada en los fenotipos de la F2(cont)

4. Contenido de los gametaodPor consiguiente, cada gameto contiene
sélo un “miembro” de la pareja génica

5.Fecundacioén al azar .La union de cada gameto de cada parental,
para formar la primer célula (o cigoto) del nuevo indix
descendiente, se produgieazar —ésto es, los gametos se combinan
iIndependientemente de cual sea el miembro de la pgBjea que
lleva cada uno.




Puntos 1y 2

Solo Sélo Punto 4
(cigoto)
Ovulos Punto 3
producidos
Esperma
producido
Punto 5

Representacion simbolica de las generaciones P, F1 y &2 el sistema
de Mendel que implica la diferencia en un caracter deteninado, por
la diferencia de un gen. Los 5 puntos son los que ap&en anteriormente.



IDEAS FUNDAMENTALES

* La existencia de genes puede inferirse observandtasie

proporciones fijas en los descendientes de cruzamientos
variantes hereditarias.

* La diferencia discreta en un caracter esta determiaathenudo
por la diferencia en un sélo gen.

* En organismos superiores, cada gen esta presentesarop@as
por cada celula.

* Durante la formacion de las celulas germinales, caiganoro de
una “pareja”’ de genes se incluye por separado en unligade e



Observaciones

Linea pura Linea pura
Semilla Amarilla Semilla Verde

100 %

Autofecundacion

Comprobacion de Mendel para su modelo (cruzamiento de prueba)



Deducciones

gametos

Gametos masculinos

Gametos
femeninos

Promedio de fenotipos F2
Amarillo

Verde



amarillo verde

todos

52 semilllas verdes
Descendientes:
aprox. 50%
de c/u:
Segregacion 58 semilllas amarillas
lgualitaria
lera Ley

La proporcion prevista en la
descendencia es

Prediccion de la razon fenotipica 1:1 en el cruzamientde guisantes
entre un individuo amatrillo de la F1 y otro verde (compiobacion de
Mendel a su propio modelo)



Primera Ley de Mendel.

Los dos miembros de una pareja génica se distribuyen
separadamente entre los gametos (segregan), de formaequ
la mitad de los gametos llevan un miembro de la pareja
(alelo) y la otra mitad llevan el otro miembro de la paeja
genica (alelo)



Interpretacion simbalica.

Caracter Fenotipo Genotipo Alelo Gen

Color de la Flor Purpura (dominant€C (homocigoto dominantel (dominante) Gen para
Cc (heterocigoto) c (recesivo el color de
flor
Blanco (recesivo) cc(homocigoto recesivo) c (recesivo)

Clc CONCEPTO DE ALELO




Resumen de la metodologia para establecer un modo de
herencia simple

Procedimiento experimental
1. Escoger dos lineas puras que se diferencien en un casadflores
purpuras versus flores blancas)

2. Cruzar ambas llineas puras .

3. Autofecundar los individuos de la F1 .

Resultados:
La F1 es toda purpura; en la F2, % purpuray Yablancas

Inferencias:
1. La diferencia en el caracter esta controlada por unen principal para el
color de la flor.

2. El alelo dominante de este gen determina petalos del@opurpura; el alelo
recesivo pétalos de color blanco.




Principio Mendeliano

P,(verde)” P,(amarillo) Generacion parental

F, (amatrillo) Primera generacion
descendiente

_ (autofecundacion o cruzamiento entre

dos individuos)

Segunda generacion de
F, 3 amarillo:1 verde descendientes

La “desaparicion” del fenotipo verde en la F, y su “re
aparicion” en la F, indica que el color amarillo es
“*dominante”. Esto también se puede concluir al observar la
proporcion 3:1 tipica de cruzamientos entre monohibridos,
la F, debe haber sido heterocigota.



Segregacion meiotica de los
cromosomas

 En meiosis, cada uno de los cuatro productos
haploides recibe uno de los tipos de
cromosomas
— A/A homocigotas ® todos tienen cromosoma A
— A/a heterocigotas® %z tienen cromosoma A
L5 tienen cromosoma a

« Como una consecuencia de la segregacion de
cromosomas, los alelos de heterocigotas
segregan en partes iguales









Segregacion igualitaria
* Primera observacion de Mendel en
cruzamientos con guisantes

* Facilmente observable usando algunos
hongos y protistas en los que cuatro
melocitos haploides pueden ser

analizados. ; @ @
0




Cruzamientos

e Cruzamientos controlados de dos individuos
— Se obtienen genotipos deseados
— Se deduce el genotipo de parentales

o Autofecundacion: individuos con ambos

organos reproductivos (se cruzan) consigo
mISMOosS

 El simbolo” es usado para indicar un
cruzamiento

—a haploide se cruza: A~ a
—a diploide se cruza: A/a” Ala

« Al-:—representayasea A6 a



Cruzamientos Diploides(1)

* Tres posibles genotipos dipoloides
A/A  ala Ala

e Sels posibles cruzamientos diploides
Cruzamiento Proporcion Proporcion
genotipica fenotipica
A/A~ AIA AlA 100% A
ala’ ala ala 100% a
A/A~ ala Ala 100% A
Ala” AIA 1A/A1A/a 100% A
Ala’ ala 1A/a:lala 1A:1a
Ala” Ala 1A/A:2A/a:lala 3A:la




Cruzamientos Diploides (2)

e Cruzamientos entre individuos
neterocigotas para el mismo gene son
lamados cruzamientos monohibridos

* Un heterocigota para un alelo recesivo no
expresados es llamado portador,
particularmente en humanos

e Un cruzamiento entre un genotipo
desconocido (p.gj., A/-) y el genotipo
homocigoto recesivo (a/a) es llamado un
cruzamiento prueba




Cruzamiento Prueba

e Para distinguir entre un genotipo A/Ay A/a los
cruzamos con el genotipo a/a y basados en los
fenotipos de la descendencia:

— Si toda la descendencia muestran el fenotipo
dominante, entonces el genotipo desconocido es A/A

— Si al menos un individuo de la descendencia muestra
el fenotipo recesivo, entonces el individuo
desconocido es A/a

Sl Genotipos resultantes | Fenotipos resultantes
A/A " ala Ala 100% A
Ala” ala 1A/a:lal/a 1A:1a
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%



Fenotipo Parental

1. Semilla Lisa x Rugosa

2. Semilla Amarillax Verde 100% Amatrilla

P1

Semilla Lisa

F1

T
N

SOlswes)

Rr

P2

Fy

100% Lisa

Semilla Rugosa

I'r

Semilla lisa
Gametos

R

I

RR

Rr

Rr

Ir

Proporciones
Genotipicas
1:.2:1
Fenotipicas
3:1

5474 Lisa;1850 Rugosa

Resultados de dos de los cruzamientos Mendelianek e
gue los Padres diferian en un caracter

F, Proporcion F,

2.96:1

6022 Amarilla;:2001 Verde 3.01:1

Pl
Semilla Amarilla

F1

oR
N

solawes)

P2
Semilla Verde

Yy

Yy  Semilla amarilla
Gametos

Y y Proporciones
Genotipicas

YY | Yy 1:2:1 "

Yy |yy Fenotipicas
3:1



OL:3R

Guisantes lisos (R-) y rugosos (rr) en la vaina de una planta heterocigota (Rr)
Autopolinizada en esta vaina las proporciones fenotipicas resultan ser exactamente
3:1, precisamente las esperadas como media en los descendientes de una auto
polinizacion como ésta.



: , ill
(liso, verde) (rugoso, amarillo) 5 Que ocurre en

un cruzamiento
Gametos dlhllbrldOo

(liso, amarillo)
Detalle de la generacion F2
de un cruzamiento
dihibrido

315 liso, amarillo La misma proporcion 9:3:3:1

La obtuvo para cruzamientos
con otras parejas de
caracteres

108 liso, verde
101 rugoso,amarillo

32 rugoso, verde

50070 T 0T O T T

556 semillas



Mendel se dispuso a comprobar primero si la proporcion p ara cada pareja
génica en el cruzamieno dihibrido era la misma que en el cruzamiento
monohibrido

Si consideramos solo los fenotipos LISO y RUGOSO y agrup amos
todas las semillas de la imagen anterior, que pertenecen a unade
estas dos clases, los totales son

315 + 108 = 423 lisos 101 + 32 = 133 rugosos
Proporcion 423:133 aprox. 3:1 (F2 esperada de monohibrido)

Si consideramos solo los fenotipos semillas AMARILLAS y V ERDES Yy
agrupamos todas las semillas de la imagen anterior, que p ertenecen a
una de estas dos clases, los totales son

315 + 101 = 416 SEMILLAS AMARILLAS
108 + 32 = 140 SEMILLLAS VERDES
Proporcion 416: 140 aprox. 3:1 (F2 esperada de monohibrido)

CONCLUSION: 1) la proporcion de los dos sistemas
de herencias es independiente, 2) la proporcion
9:3:3:1 no es mas que la combinacion aleatoria de las
dos proporciones 3:1 de manera independiente



1. Definici 6n de probablidad

Probabilidad = NUmero de veces gue se espera gque ocurra un hecho
Numero de oportunidades para que ocurra

Ej. Dados 1/6 probabilidad que salga un cuatro,
probabilidad que salga cara: Monedas Y2

2. Reqla de productos

La probabilidad que dos hechos independientes ocurran si multaneamente es el
producto de sus respectivas probabilidades. Por ejemplo , con dos dados tenemos
dos objetos Independientes, y

p (de dos “cuatros™) = 1/6 x 1/6 = 1/36



3. Reqgla de la suma

La probabilidad de que ocurra  uno cualquiera de los hechos independientemente
(mutuamente excluyentes) es la suma de sus probabilidad es individuales.

Por e|. con dos dados tenemos dos objetos independient esy p (de dos “cuatros”
O dos “cincos” = 1/36 + 1/36=



Ejemplo de las dos caracteristicas de  Pisum sativum

La proporcion de la F2 dihibrida puede deducirse de la probabilidad de que
en un gameto tenga un alelo R or y es independiente de la probabilidad
gue los gametos contengan un alelo Y o y. La frecuencia de cada gameto
puede calcularse determinando su probabilidad segun las reglas que vimos.
Si elegimos un gameto al azar , la_probabilidad que corresponda a un tipo
determinado es igual a la frecuencia de dicho tipo en la poblacion total de

gametos.

Por la primera Ley de Mendel, sabemos gue un heterocigoto produce gametos

en las siguientes proporciones

Gametos Y = gametos y = %

Gametos R = gametos r = 1/2



(liso, verde) (rugoso, amarillo)

Gametos

(liso, amatrillo)



(liso, amarillo)

(liso, verde)

gametos

(rugoso, amarillo)

(rugoso, verde)

Cuadro de Punnet, que

Muestra la constitucion
genética y fenotipica predica
para la generacion F2 del
cruzamiento dihibrido



Ejemplo de relacion fenotipic:
9:3:3:1 en granos de maiz.
Cada grano representa

un descendiente individual.
La descendencia proviene

de la autofecundacion de

un individuo de genotipo
AaBDb, siendo A= oscuro,

a= claro, B= liso, b= rugoso



La idea de la independencia de las segregaciones
alélicas de dos genes distintos es una idea
Importante. Se denomina SEGREGACION
INDEPENDIENTE, y su enunciado general se
conoce hoy en dia como la Segunda ley de Mendel

SEGUNDA LEY DE MENDEL: durante la
formacion de gametos, la segregacion de

los alelos de un gen se produce de forma
iIndependiente de la segregacion de los
alelos de otro gen,




amarillo verde

Gametos

todos

Descendientes:
aprox. 50%

de c/u:
Segregacion
lgualitaria

lera Ley

La proporcion prevista en la
descendencia es

Prediccion de la razon fenotipica 1:1 en el cruzamientde guisantes
entre un individuo amatrillo de la F1 y otro verde (compiobacion de
Mendel a su propio modelo)



Comprobacion de la Segunda Ley de Mendel Mediante
la realizacion de un Cruzamiento Prueba.



Cruzamiento Prueba de dihibridos (1)

 Determina genotipo de dihibridos mediante
cruzamiento con “probador” homocigota recesivo

Parental A/A:b/b” a/a: B/B

l
FL AlajBlb” a/a; bib e
Gametogde| Proporciones Fenotipos de la
Fl gametos “pmbador” descgrem::ncia fescendencia
a;b
YVaA ; B Ala ; B/b Ya AB
1:1:1:1 YaA Db Ala : b/b Ya ADb
proporcion |y, : B ala : B/b Ya aB
Yaa ; b ala; b/b A ab




ldea central: la deduccion de la distribucion igualitari ayla
segregacion independiente como ideas abstractas que explic an

los hechos observados, conducde inmediatamente a la inte rrogante
de que estructura o fuerzas son las responsables de tal co mporta —
miento de los genes.

La idea de la distribucion parece indicar que los dos alel os de cada
gen existen realmente en algun tipo de conformacion ordenada y
emparejada, de la que puede separarse “limpiamente” duran te la
formacion de los gametos.

Si los dos alelos de otro gen proceden de la misma forma, por separado
entonces se produce la SEGREGACION INDEPENDIENTE.

Pero en este punto de nuestra presentacion, todo ello es mera especu —
lacion, como lo era en el momento del “redescubrimient 0" de los
trabajos de Mendel. Hoy conocemos los mecanismos reales y la

LOCALIZACION DE LOS GENES EN LOS CROMOSOMAS ES LA
RESPONSABLE DE SU DISTRIBUCION Y SEGREGACION
INDEPENDIENTE.



COROLARIO: Mendel establecio las reglas basicas del

analisis genético. Su trabajo permitio inferir la
existencia y naturaleza de las unidades hereditarias
discretas y de ciertos mecanismos, sin llegar a
observarlos nunca. El analisis de frecuencias
fenotipicas entre los descendientes de cruzamientos
controlados forma parte todavia del abordaje
experimental empleado en gran parte de la genética
moderna.



Segregacion meiotica de los
cromosomas

 En meiosis, cada uno de los cuatro productos
haploides recibe uno de los tipos de
cromosomas
— A/A homocigotas ® todos tienen cromosoma A
— A/a heterocigotas® %2 tienen cromosoma A
L5 tienen cromosoma a

« Como una consecuencia de la segregacion de
cromosomas, los alelos de heterocigotas
segregan en partes iguales



Asociacion Independiente

« Tambien conocida como segregacion independiente

 Consecuencia del alineamiento independiente de los
cromosomas bivalente en meiosis

A/A; B/IB” ala; blb
l

A a A a
Ala : Blb x% or xg%
|
1,A B b B
1/zA b %X BX%b

Yaa ; B
Yaa: b

Alternativas de bivalentes

U 0 O T



Cruzamiento Prueba de dihibridos (2)

 Modalidad mas practica para estudiar
segregacion independiente en dihibridos es
mediante cruzamiento prueba

— Solo dihibridos producen nuevas combinaciones de
genotipos

— Todos los gametos del “probador” homocigota
recesivo son iguales
e La proporcion 1:1:1:1 es un resultado tipico de
segregacion independiente de dihibrido

e Cada genotipo de la descendencia tiene un
fenotipo Unico

e Observaciones de Mendel en cruzamientos
prueba con dos pares de caracteristicas






Autofecundacion de dihibridos

e Cruzamiento entre dos dihibridos A/a : B/b

— Las nuevas combinaciones ocurren entre las
alternativas de cada caracteristica

— Las nuevas combinaciones ocurren con una
frecuencia de 50%

A:b Ala : b/b
a, a/a : B/b
a:b ala: b/b

Proporcion: |IOVABISN 3 Al—; b/b | 3ala; B/~ | 1ala;bib




Regla de productos

 Producto de probabilidades de ocurrencias
Independientes para obtener la probabilidad
conjunta de ocurrencia

* P.ej. Ramas de arbol o planilla de doble entrada

o Para el cruzamiento A/a ; B/b~ A/a ; B/b
— Segregacion de A, ocurre % Al-y Y4 ala de descendencia
— Segregacion de B, ocurre % B/—y ¥4 b/b de descendencia

Y4 ala

Y2 Bl—

9/16 A/-; B/- 3/16 a/a ; B/-

Ya blb

3/16 Al—; b/b




Asociacion independiente: multiples loci

e Los calculos pueden realizarse para
toda combinacion de genes usando los
resultados esperados en cada loci y
aplicando la regla de productos

P,Ala;B/b;Clc;D/d ~ P,ala;B/b;Clc;DID

# gametos P, 2X2X2x2=16
# gametos P, 1x2x2x1=4
# genotiposenkF; [2x3x3x2=36
# fenotipos en F; 2X2x2x1=8

Frecuencia de
A/l—: B/-:C/-: D/-

YoxX X Yax1=9/32




Calculo de genotipos a partir
de proporciones

* Realizar analisis genéticos en 2 direcciones
— Predecir genotipos de la descendencia
— Determinar genotipos de padres de cruzamientos
» Espectativas especificas, p.ej, 1:1:1:1 vy
9:3:3:1 pueden ser usadas para deducir

genotipos

 Ejemplo de cruzamiento prueba:

observados | ¢ resultados

Fenotipo
Al-; B/-
Al-; blb
ala ; B/-
al/a ; b/b

310
295
305
290

observados son
cercanos a 1:1:1:1,
permitiendo deducir que
el genotipo en estudio es
un dihibrido.
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FENOTIPOS MORFOLOGICOS Y MOLECULARES

(A) W (liso) es el alelo del gen que especifica la secuenchndi@oacidos de la enzima | (SBEI).

(B) w (rugoso) es un alelo que codifica una forma inactiveadenkzima porque su secuencia de ADN es
interrumpida por la insercién de un elemento transpenib

(C) A nivel de fenotipo morfolégicdyV es dominante sobrg; los genotipodVWy Ww producersemillas

lisas mientras que el genotipaw semillas rugosas.

La diferencia molecular entre los alelos puede detesgazemo un Polimorfismo en el Largo de los Fragmentos
de Restriccion (RFLP) usando la enzimaEcoRI y una sqoddibridiza en el sito sefialado. A nivel molecular,
los alelos son codominantes: ADN de cada genotipoyzedn fenotipo molecular diferente —una banda
diferente en tamafo para los homocigMA&/'y ww, y ambas bandas para el heterocigtvia (Cell. 1990 Jan
12;60(1):115-22Bhattacharyya MKSmith AM, Ellis TH, Hedley G Martin C.)




