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1) Genes en poblaciones

* Nuevos alelos son introducidos por mutacion
eLa migracion cambia la composicion de la poblacion

*Recombinacion produce nuevas combinaciones de
alelos

La fluctuacion al azar de la tasas de reproduccion
podria resultar en deriva genéetica de las frecuencias
alelicas.

*Reproduccion diferencial por diferentes genotipos
podria resultar en Seleccion Natural
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2) Frecuencias Génicas

Las Frecuencias Génicas se refieren a la proporcion

particular de un alelo entre todas las copias del gen
en la poblacién

*Se estima usualmente por muestreo de la poblacidn
diploide:
2 copias iguales del gen -homocigota;
2 copias diferentes del gen -heterocigotas;
1copia de c/alelo
haploide: 1 copia del alelo

*Para dos alelos, dong@e/ g son las frecuencias de
los dos alelogp + =1,



Calculo de frecuencias génicas
a partir de las frecuencias genotipicas

e Consideremos una muestra de genotipos con
las frecuencias siguientes

A/A 0.36 P
Ala 0.48 H
ala 0.16 Q

p = frecuencia dé& = 0.36 + 0.48/2 = 0.6 p=P +1/2 H
g=frequenciada=0.48/2+0.16=049=Q + % H
(nota: calculos se basan en todos los datos)



GENOTYPE

Population M/M
Eskimo 0.835
Australian Aborigine 0.024
Egyptian 0.278
German 0.297
Chinese 0.332
Nigerian 0.301

Source: W. C. Boyd, Genetics and the Races of Man. D. C. Heath, 1950.

M/N

0.156
0.304
0.489
0.507
0.486
0.495

N/N

0.009
0.672
0.233
0.196
0.182
0.204

ALLELE FREQUENCIES

pM)

0.913
0.176
0.523
0.550
0.575
0.548

q(N)

0.087
0.824
0.477
0.450
0.425
0.452

Frecuencias de los genotipos para alelos del locus del sistema de grupos
sanguineos MN en varias poblaciones humanas



Heterocigosidad

* Frecuencia Total de Heterocigotas para el gen en
estudio

Aumenta cuando hay muchos alelos en frecuencias
iguales

*Es mas grande la heterocigosidad si dos 0 mas
heterocigotas son considerados



Polimorfismo

e Ocurre Variacion Genética tanto dentro como entre
poblaciones

*Es la base para cambios Evolutivos. La variante
mas comun es lapgo-salvaje
Polimorfismo Proteico
iInmunologico: reconocido por anticuerpo
Secuencia de amino acidos
Deducido de la secuencia de ADN
Diferencias en mobilidad electroforética



Medida de la variacidon genética

*Polimorfismo proteico (alozimico)
Electroforesis de proteinas en gel
(Lewontin & Hubby 1966; Harris
1966)
-> era alozimica: la variacion es
ubicua. Consecuencia teorica:
teoria neutralista. Nace la
evolucion molecular.
*Polimorfismos en el nivel del DNA
‘RFLPs
*Microsatélites
eSecuencias de DNA



Medidas de la diversidad g&tica

Ejemplo: Estudio electroforético de la enzima gludoséato
Isomerasa en una poblacion de ratones

*Frecuencia genotipica
f(FF)=4/16 f(FS)=7/16 f(SS) =6/1

*Frecuencia alélica o génica

p =f(F)= g = 0,469 §=1-pf =0,531

16
H =7/16 = 04375

*Heterocigosidad



Allele of Locus (enzyme encoding)

Malic dehydrogenase
A
B
a-Amylase
A
B
C
Xanthine dehydrogenase
A
B
C
D
E

POPULATION

Berkeley

0.969
0.031

0.030
0.290
0.680

0.053
0.074
0.263
0.600
0.010

Mesa Verde

0.948
0.052

0.000
0.211
0.789

0.016
0.073
0.300
0.581
0.030

Austin

0.957
0.043

0.000
0.125
0.875

0.018
0.036
0.232
0.661
0.053

Source: R. C. Lewontin, The Genetic Basis of Evolutionary Change. Columbia University Press, 1974,

Bogota

1.00
0.00

0.00
1.00
0.00

0.00
0.00
0.00
1.00
0.00

Frecuencias de varios alelos de tres loci que determinan enzimas en cuatro
poblaciones de Drosophila pseudobscura.



Polimorfismo de ADN

e Polimorfismo Cromosomico
— Diferencias en cariotipo
— Cromosomas supernumerarios
— Traslocaciones e inversiones heterocigotas

No Supernumeraries Both Translocations
or Translocations Supernumeraries Translocations and Supernumeraries
0.560 0.265 0.133 0.042

Source: H. Lewis, Evolution 5, 1951, 142—-157.

Frecuencias de plantas con cromosomas supernumerarios y de heterocigotos para
trasnslocaciones en una poblacion de Clarkia elegans en California.



*Polimorfismo Largo de Fragmentos de Restriccion (RFLP
- Mutaciones crean o eliminan sitios de restriccionyltaado en
diferencias en el tamafno de fragmentos

Analisis utilizando RFLPs de los bulks resistente (R) y susceptble
S) al virus PVX de Solanum commersonii empleando las enzimas
de restriccion Hinfl, Ddel, Hindlll, Dral, EcoRlI, Xbal y Styl (1 al 7).

Autoradiografia de los perfiles de RFLP obtenidos empleanado
la sonda s1+A/as1+T(584) marcada con radioactividad.

NUmero Variable de Repetidos en Serie (VNTR)

*Variacion Completa de Secuencia SNP: polimorfismo en

un soélo nucleotido
- Variacion tanto en regiones codificantes como no coalifies

A nivel de ADN, alguna variacion podria no tener efecto
visible
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3) Poblaciones en Equilibrio
Equilibrio de Hardy-Weinberg (1908)

e En grandes poblaciones de apareamiento aleatorio en
ausencia de Mutacion, Migracion y Seleccion, las
frecuencias géenicas y genotipicas permanecen constantes
de generacidon en generacion.

*En equilibrio, las frecuencias genotipicas y
fenotipicas estan en funcidon de las frecuencias alélicas

A/A Ala al/a
Esp.en HWE  p2 2P0 g2
(p+q)°

La Variacion Genetica permanece constante a lo largo
del tiempo



Alelos Mudltiples: grupos sanguineos ABO

p = frecuencia del alelo A

g = frecuencia del alelo B

r = frecuencia del alelo O
L _— 2
Expansion Binomial : [p+ g +1r1] =

p%+ g7+ r2+ 2pg + 2pr + 2qr



Eggs

A a
ALA A/a
A
(r?) (pg) | ("
Sperm
A/a a/’a
a
(pq) @ |1
p q

Frecuencias del equilibrio Hardy-Weinberg que resultan de los cruzamientos al azar.

Las frecuencias de Ay a en los 6vulos y en los espermatozoides son p y q(=1-p)
respectivamente. Las frecuencias totales de los genotipos en los cigotos son p? para A/A,
2pq para Ala y g2 para a/a. La frecuencia del alelo A en los cigotos es la frecuencia de
A/A mas la mitad de la frecuencia de A/a, 6 p2+pg=p(p+q9)=q



Esquema mostrando las proporciones de homocigotas A/A (linea azul), homocigotas
a/a (linea naranja) y heterocigotas A/a (linea verde) en poblaciones con diferentes
frecuencias alélicas, si las poblaciones estan en equilibrio Hardy —Weinberg.



Genotipos del progenitor

femenino y sus frecuencias

Genotipos del progenitor
masculino y sus frecuencias




Tipo de descendencia

Genotipo y frecuencia de la progenie

Combinaciones

Frecuencia

AA Aa aa
AA/AA P2 P2 0 0
AA/Aa |2 PH PH PH 0
AAlaa |2PQ 0 2PQ 0
Aa/Aa |H? Y, H2 1 H2 Y4 H2
Aal/aa 2 HQ 0 HQ HQ
aa/aa Q? ) 0 0 Q2
(P+H+Qp=1"(P+%Hy 2(P+%H) (Q+%2Hf
+(Q + %2 H)
p* 2pq g°




Frecuencias genotipicas y alélicas para el locus delgo
sanguineo MN en varias poblaciones humanas

1% %
" %

(%)

H




Prueba de ajuste a Hardy-Weinberg

P H Q %

Frecuencia alélica M = 6611/12258 = 0,53932 = p
Frecuencia alélica N = 5647/12258 = 0,46068 = q

Frecuencia esperada 20,2908 2pg = 0,49692%¢ 0,2122 1,000

Numero esperado P= 1782,7 H= 3045®=1300,7 = 6129
(Frecuencia X 6129)

2 =S(nt’Jmero observade nimero esperady’
namero esperado

¢ (2),05;1g.l. = 384

X

=0,04887



¢, Que suposiciones fueron hechas
por H-W?

Individuos Tipos de Contribucion de Gametos Frecuencias Gameéticas
gametos
0.292 M M todos M 0.292 M gametos
0.539 M gametos
0.495M N 1/2 M 0.2475 M gametos
1/2 N 0.2475 N gametos
0.461 N gametos
0.213 N N todos N 0.213 N gametos

e La produccion de Gametos no esta “desviada”
(no hay seleccion por fertilidad)

e La Union de gametos (apareamiento)
es al azar



Consecuenciadel equilibrio de
H-W

Muchas copias de los alelos poco frecuentes estan
presentes en los heterocigotas, no en los homosigota

(2pg>>g?)

 No se aplica a los genes ligados al sexo silos machos
y hembras tienen frecuencias diferentes

Basado en apareamiento aleatorio (azar)

— Aleatorio con respecto a los genes gue no tienereinéia
sobre la posibilidad de apareamiento

— El apareamiento podria ser al azar dentro de un spbgru
(endogamia) pero no en la poblaciéon como tal



Conclusiones de HWE

 H-W es una herramienta importante para la genética de
poblaciones

SI las condiciones se cumplen, podemos usarlo paraagsti
las frecuencias alélicas y genotipicas que de otra maee€ian
dificiles de medir

*SI las condiciones no se cumplen (podemos testearlo
estadisticamente), entonces sabemos que alguna de las
fuerzas externas estan afectando las frecuencias alélicas
genotipicas y esta ocurriendo evolucion



Ley del equilibrio de Hardy-Weinberg

Consecuencias de los supuestos:

*Reduccion de la dimensionalidadle una poblacion. Conociendo las
frecuencias alélicas podemos predecir las genotipicas
*Equilibrio alelico y genotipico.
sLas frecuencias alélicas no cambian de generacigemgracion
(equilibrio alélico)
sLas frecuencias genotipicas no cambian de generanigeneracion
(equilibrio genotipico). Después de una generacidapadeeamiento
aleatorio, se alcanzan las frecuencias genotipicaguiibrio
«Sistema conservativpanalogo al principio de inercia. Solucion al peoia
de cdmo se conserva la variacion genética
*Modelo nulo por excelenciaAungue las desviaciones son dificiles de
detectar, cualquier desviacion es una indicacioguaealgo pasa en la
poblacion



L a Genética de Poblaciones es una
Teoria de Fuerzas

Factores que cambian las frecuencias genicas en las
poblaciones
-19p)
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#!' Mutacion

B) Migracion

C) Seleccion

D) Deriva Génica

E) Sistemas de apareamiento
1) Panmixia

2) Endogamia (“inbreeding”)
3) Homogamia

e assortative mating (a.m.- apareamiento preferenoia¢e
“parecidos”

« Disassortative mating (contrario a a.m.



Fuentes de variacion (1)

e Mutacion
— fuente de variacion genética

— tasa de mutacion muy baja para dirigir cambios
evolutivos

= Tasa de mutacion del alefddhacia otro alel@
(probabilidd que una copia del alelo A se conviertaa durante la
replicacion del ADN durante la meiosis)

p; = Frecuencia del alelaen le generaciop sig, = 1

Sig = 1-p, es la frecuencia del alefo

(si no hay otras causas que cambien las frecuerat@Eas —seleccion
natural- el cambio de las freq. En una generacion es



P=0B-P.1= Pia

Dondep,, es la frecuencia en la generacion anterior. Essanbca
qgue la frecuencia A disminuye y aumenta en unaibacjue es
proporcional a la tasa de mutaciog a la proporciom de todos los
alelosA para convertirse en alelasPodemos hacer la aproximacion
de que despues degeneraciones de mutacion:

pn = pO enp

Donde e es la base de los logaritmos naturalea.rélsicion entre la
frecuencia alélica y el nUmero de generaciones simau a
continuacion para = 10°

Después de 10.000 %eneraciones de mutacion retiden

A ai p — poe-(104) X (10%) = poe-o,l — 0,904)0



Cambio de la frecuencia del alelo A con las generaciones, debido a la mutacion
de A hacia a con una tasa de mutacion constante de 10-°



Tasa de Mutaciones Puntuales en Diferentes Organisis

Organismo Gene Tasa de Mutacion
por generacion
Bacteriophage Host range 2.5 x130
Escherichia coli Phage resistance 2 x 20
Zea maygcorn) R (color factor) 2.9 x 10
Y (yellow seeds) 2 x 10
Drosophila melanogaster Average lethal 2.6 x 10

Fuente: T. Dobzhansky(enetics and the Origin of Speciéd,ed., rev.
Columbia University Press, 1951.



Fuentes de variacion (2)

e Migracion
— Inmigracion: migracion hacia la poblacion
— emigracion: migracion de la poblacion
— si las poblaciones difieren en frecuencias génicas, la
migracion alterara las frecuencias

Si llamamodM a la tasa de migracion por generacion, con el
cambio total en la poblacion receptora tras esasrgeiones sera
la misma que la utilizada para los cambios debadasmigracion.

Si llamamo<P a la frecuencia alélica de la poblacion donamnpg &
la frecuencia original entre los receptores tenemos

de modo que



I:)t+1: (1 _m) pt+mP:pt+m(P_pt) p:pt+1 pt:m(P_pt)

Ej: si el aleloFy2del grupo sanguineo Duffy esta ausente en Africay per
tiene una frecuencia de 0,42 entre los blancoesiatlo de Georgia
(USA), entre los negros de Georgia la frecuehgtees 0,046.

Por tanto la migracion total de genes de los blaada poblacion negra
desde la introduccion de esclavos en el siglo X¥4ll

En las ciudades de Oakland (California) y Detriotaiiwgan) los
valores de M son 0,22 y 0,26, lo que demuestra qQuaen las tasas
de mezcla fueron mayores en esas ciudades o benumu
movimiento diferencial hacia esas ciudades de 13egro
norteamericanos, con mayor ascendencia Europea.



Seleccion (1)
o Seleccion Natural: tasas diferenciales de
reproduccion y sobrevivencia dentro de los
diferentes genotipos

— termino usado por Darwin por analogia con la
seleccion artificial

« Adaptabilidad Darwiniana: probabilidad
relativa de sobrevivencia y tasa de reproduccion

— consecuencia de relaciones entre fenotipo y
ambiente

— algunos genotipos podrian tener diferentes
adaptabilidades en diferentes ambientes



Seleccion (2)

o Seleccion Independiente de la Frecuencia

— adaptabilidad de fenotipos es independiente de sus
frecuencias

— propiedad fijada de genotipos individuales

* Frecuencia dependiente de la seleccion

— cambios en adaptabilidad de fenotipos depende de
la frecuencia del fenotipo en la poblacion

« Adaptabilidad, medida a menudo como
viabilidad, es la probabilidad de sobrevivir a la
edad reproductiva



¢, Como opera la seleccion?(1)

* Reproduccion Diferencial de diferentes
genotipos , p.eja/a mueren en la madurez

genotipo A/A Ala a/a g
nacer 0.81 0.18 001 O.1
madurez 081 018 | O. ob :

correccién 0.818 0.182 OOF 0.1)91

Dg=0.091 -0.100 =-0.019



¢, Como opera la seleccion?(2)

o Genotipoa/apodria no ser letal, pero tener
adaptabilidad reducida
— no toda la descendencia llega a la edad reproductiva
— genotipos maduros dejan menor descendencia

 Cada alelo podria tener una adaptabilidad
asociada, W

— VVA/A WA/a Wa/a

— Alelos con las medias relativas de adaptabilidad
mayores a la media de otros alelos, aumentan su
frecuencia, otros decrecen



Tendencia del aumento de la frecuencia de un nuevo alelo favorable A que ha
entrado en una poblacion de homocigotas a/a



Seleccion Artificial

e Seleccidon Truncada

— En caracteres de variacion continua, se eligen para
la reproduccidn solo los individuos con valores
mayores 0 menores gue un fenotipo dado

— Cuando se hace repetidamente, se llama “truncado
constante”

o La adaptabilidad “fithess” podria reducirse por
un aumento de la seleccion



Dos esquemas de seleccion por truncamiento para un caracter de variacion
continua: (a) truncamiento constane; (b) truncamiento proporcional.



Dos esquemas de seleccion por truncamiento para un caracter de variacion
continua: (a) truncamiento constane; (b) truncamiento proporcional.



Eventos del “azar”

e Deriva Genética

— Cambios en la frecuencia genética como un resultado de
eventos aleatorios de una generacion a la otra

— Muy efectiva en poblaciones pequefias
— Podria resultar en la fijacion de un algbo=(1)

e Efecto Fundador
— Pequenio grupo “desprendido” de una poblacion mayor

— El grupo de los “fundadores” contiene una muestra elesl
no necesariamente en la misma frecuencia que la poblaci
parental

e Podria resultar en el establecimiento de nuevas
mutaciones en la poblacion sin no hay seleccion
contraria



Sistemas de apareamiento

Homocigosidad
 Resultaria de

— endocria sistematica (inbreeding)

— apareamiento positivo continuo entre individuos
parecidos

* Alelos resultarian fijadog(= 1,q= 0) en
poblaciones locales

 |gual consecuencia ocurriria si nuevas
poblaciones son “fundadas” por nuevos
iIndividuos



Endocria

La endocriao endogamia se define como cruzamientos de individuos
emparentados.

Tiene como resultado el aumento de las proporcionesdleiduos
homocigotas en una poblacion en desmedro de los hagetas.

La mejor manera de visualizar los efectos de la end@gasna traves
de la observacion de la autofecundacion. Si comenzaan una
poblacionen la que una la frecuencias®deesP, la frecuencia déa
esH y la deaaesQ, tendremos lo siguiente tras una generacion con
autofecundacion:



Endocria.........

Cada genotipo AA y aa produce solamente su propio gemehpa
progenie, de modo que la progenie de P y Q homocigstBsyeQ
homogicotas, respectivamente.

No obstante, los heterocigotas producen geno#y#of\ay aaen
proporciones 1/4, 1/2 y 1/4, y los homocigotas praihsgse suman a
los homocigotas ya existentes.

La proporcion de heterocigotas se reduce a la mitad dalor
anterior cada generacion, y la mitad restante eslalistia entre los
homocigotas. Esta reduccion en un 50% por generacion es
iIndependiente de las frecuencias genotipicas originalés si la
poblacion estaba o no en equilibrio.



ez Yy Yy

Ya

1 =
1,+1/8 =3/8 /4+1/8 =3/8

1/8
3/8+1/16 =7/16

3/8+1/16 =7/16

Sucesivas generaciones de adfecundacionego inbreeding)dividir an la
poblacion de heterocigotasen una serie deiheas completamente homo
cigotas La frecuencia de lasiheasA/A dentro de las ineashomocigotas
seraigual ala frecuencia del aleloA en la hopoblacidn heterocigotaoriginal .



Apareamientos preferenciales (a.m, d.m)

Assortative mating = apareamiento preferencial entleviduos
parecidos fenotipicamente (a.m)

Disassortative mating = apareamiento preferenciaeanthviduos
fenotipicamente diferentes (d.m)






Heterostilia' plantas que tienen dos o0 mas ordenamientos poales
diferentes de sus anteras y estigma (spalimorfismo geneticoque
aporta un mecanismo fisico que promuentbreeding— que la
seleccion natural ha determinado como el “mejorainod

Veremos el caso de un ejemplo de la flor de Primaa@imula

veris), una planta de suelos de pasturas y césped dertmyen
drenaje, a menudo ricos en limos, que es comunnwmrdkzada en
Inglaterra pero en la mayor parte de la zona c@slerEscocia, que se
observa a menudo acompafnada por malezas.

Esta especie ha sufrido extinciones locales dedblerdidas de
habitat y a partir de una poblacidon sobreviviest@a hecho un
analisis poblacional en toda el area en que sen&gnaco

La planta Primavera tiene dos ordenamientos badeasteras y
estigma



Este polimorfismo genético es controlado por uresiggne con tres

componentes mayores:
sLargo del estiloel aleloG codifica para estilo corto, y también para

papila mas corta en la superficie del estigmagd@ri& Walters
1997). El alelo recesivg codifica para estilo largo y papila
estigmatica mas larga.

Tamano de polerel aleloP codifica polen en borla, mientras que el
alelo recesiv@ codifica para polen en alfiler, que tiene solo dos
tercios del diametro del polen en forma de borla

Posicion de |la anteral aleloA codifica para anteras en la posicion de
borla en la “boca” del tubo de la corola; el aledoasivoa codificapara
anteras posicionadas a mitad de camino del tubo.




*Plantas alfiler' , el estilo (terminado en el estigma) esta enxiemo
del tubo de la corola, en el que las anteras senas a la pared del
tubo de la corola, en la mitad del mismo (se obsenvia flor, el
estigma con forma similar a la cabeza de un gffiler

*En las plantagorla’, las anteras estan posicionadas en la “boca” del
tubo de la corola y el estilo esta a mitad de “carhdel tubo. Por

tanto, un insecto polinizador que se posicionaqidtaforma que pro-
porciona la flor, insertara su proboscis dentro debtde |la corola para
tomar el néctar de la base, y al mismo tiempo tarpaten en una de
las dos posiciones. Entonces el polen de la pEmtaorla” es probable
gue sea transferido al estigma de una planta emafde “alfiler’y el de

la planta en forma de “alfiler” a una planta en farde “borla”. Estos
tipos de ordenamientos estructurales son ejempldsstlia.

(Notese que el polen de una planta en borla podédiaen en el tubo de la corola en
su propio estigma. En efecto el estigma es maduro ptirecal polen 2-3 dias antes
gue sus propias anteras sean dehiscentes (p.e. é&ssdtwprotoginas), el polen en
borla es mecanicamente inviable para fertilizarfloraen borla.)



Polen
“alfiler”

Polen “borla”

Los diferentes tamafnos de polen restringen labidsides de cruzamientos a borla x borla
y alfiler x alfiler.

El polen “alfiler’, que posee reservas alimenti@astancialmente en menor cantidad, esta
menos “equipado” para enviar su tubo germinal pdargb de un estilo en forma de
“alfiler”. Por lo que el cruce “alfiler x alfiler” pede ocurrir pero en menor frecuencia.

El polen en “borla” tiene reservas alimenticias paraagrun tubo germinal a un
estilo en forma de “alfiler” y esta mas capacitado pacandar con estilos cortos
en forma de “borla”. Sin embargo, el mayor diamelebtubo germinal en “borla”
es incapaz de penetrar la superficie de un estiforara de “borla”, pensandose
gue puede penetrar estilos en forma de “alfilern€azuentemente el mecanismo
de polinizacion forma “borla x borla” es mecanicaneaniposible (en las plantas
gue se observaron).



FIN y MUCHAS GRACIAS






