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IDEAS FUNDAMENTALES

* Si se combinan en una célula dos genomas haglordela uno de los
cuales es portador de una mutacion recesiva disiirdl fenotipo

resultante es mutante, las mutaciones deben esém@smo gen
(mutaciones alélicas).

* Si se combinan en una célula dos genomas haglordela uno de los
cuales es portador de una mutacion recesiva d@isiirdl fenotipo

resultante es silvestre, las mutaciones deben@sigenes diferentes.

* Algunos heterocigotos muestran fenotipos quelegvia existencia de
tipos de dominancia distintos a la dominammampleta..

* Algunos alelos mutantes pueden causar la muetterganismo



IDEAS FUNDAMENTALES (cont)

* La mayoria de los caracteres estan determinaoiosguies de genes
gue interactuan entre ellos y con el medio ambiente

* Las interacciones alélicas provocan cambios sptaporciones
monohibridas..

* Las interacciones génicas provocan cambios epri@sorciones
dihibridas.



INTERACCIONES GENICAS

1. De los genes a los fenotipos

2. Prueba de alelismo

3. Interacciones entre alelos de un gen.

4.Las interacciones genicas pueden provocar propaones
dihibridas modificadas.

5. Interacciones génica en el color de los pétalds la dedalera.

6. Interaccion génica en el color del pelaje de lmsamiferos.



1. DE LOS GENES A LOS FENOTIPOS

* Accidn genética: serie compleja de acontecimientodesde el nivel de la
expresion de un gen concreto hasta el nivel dehtipo de un organismo.

* Métodos usados para reconocer los mecanismos que comeca los genotipos
con los fenotipos finales.

* Existe una relacion “un gen: muchos fenotipos”-- PLEIOTROPIA

* Existe una relacion “un fenotipo: muchos genes”.

OBJETIVO: identificar todos los genes que afectan a un f®tipo especifico y
comprender el papel de cada uno de ellos a nivel ggito, celular, molecular,
en el desarrollo del individuo, (clasificacion de muwcionesy gene$




2. PRUEBA DE ALELISMO (a partir de mutantes)

(pertenecen a el mismo o distintos genes?)
Prueba de complementacion

Campanilla (género_Campanula




Prueba de complementaen

blanco $ x azul --- F1 toda azul ----- F2 3%, azul, ¥ blanco Conclusion: mutacion
blanco £ x azul --- F1 toda azul ----- F2 % azul, ¥2 blanco Recesiva en un gen
blanco ¥ x azul --- F1 toda azul ----- F2 % azul, ¥4 blanco

Complementacion es la aparicion de un
fenotipo silvestre cuando se reunen en una
misma celula dos alelos mutantes recesivos.



__ Dos mutaciones en el mismo cromosoma
—— producen un fenotipo MUTANTE
(pérdida de funcioén)

w

ia
Sin embargo, dos mutaciones recesivas en genes diferentes presentarian una
funcion silvestre aportada por los dos alelos silvestres. En este caso podemos
denominar las mutaciones como los respectivos alelos mutantes aly a2,y
dependiendo de si los genes estan o no en cromosomas diferentes, podemos
representar los heterocigotos de la siguiente forma dependiendo de si estan en
el mismo o diferentes cromosomas

Different chromosomes; Volvamos al ejemplo de la
al N campanilla y crucemos los
- mutantes para probar la
’ az complementacion.
Sil[]'lﬂ chromosome:

Supontamos que los
resultados de cruzar los
w0 mutantes son los siguientes

al

— -
——

$, £, y¥:
blanco $ x blanco £ --- F1 toda blanco
blanco $ x blanco ¥ --- F1 toda azul

blanco £ x blanco ¥ --- F1 toda azul



ewl+ gen2+
enzima 1 enzima 2

—— precursor 1———»  precursor 2—— antocianina azul

Una mutacion en homocigosis en cualquiera de los ge nes lleva a la acumulacién de un precursor, lo
gue hara que la planta sea blanca. Ahora podemos de  signar a los mutantes como

$ wljwl, . w2/fw2+ En la practica, podemos obviar los subindices y des  cribir los genotipos como:
£wl /wl, . w2/w2*
¥ wl/wlt. w2, /w2,

$wil/wl. w2/w2+
£wl Wl . w2l Por lo tanto, una F | de $ x £ sera: wl /Wl W2 /W2+

¥ wlt/wlt. w2 /w2

gue tendra dos alelos defectuosos para wl y estara bloqueda por tanto en el
paso 1 de la ruta. Aunque la enzima 2 sea completam ente funcional, no tiene
sustrato sobre el cual actuar, de modo que no se pr  oducir & pigmento azul y el
fenotipo sera blanco. Sin embargo laF | de los otros cruzamientos tendran alelos
silvestres para las dos enzimas necesarias para lle  var a cabo las conversiones
gue producen pigmento azul. Sus genotipos seran:

wlt/wl. wZ2 /w2




Wild type

+* -
+ +
wi w2
gene gene
Mutant "$" Mutant "£" Mutant "¥"
Ko = N
A RS ) A\ )
) X
II$II * £ * + II¥I|
L= ————— W= =] . [ ———— ] |
fe— B _——— e——
Ils!l + £ * + II¥I|
wi w2 wi w2 wi w2
gene gene gene gene gene gene
P White$ X White£ White£ X White ¥
Fl
- T o=
N, 2 i -
No .
complementation Complementation
+ #+ ¥
s EE— =
8- 8=
£ + £ +*
Enzyme| E 2
No substrate —_.____E_l'fylme 2 1 nzlyme
_.| Colorless No - _.| Colorless | " | Colorless | |
precursor 1 -niprecursor 2 precursor 1 precursor 2

Block (no enzyme 1)
Mutation in the same gene

Mutation in different genes

Base molecular de la complementacion
genética. Si se cruzan entre si tres
mutantes blancos fenotipicamente iguales,
para formar heterocigotos cuyos fenotipos
indican si las mutaciones complementan
(solo se muestran 2 de los tres posibles
cruzamientos). Si dos mutaciones estan
en dos genes diferentes, (como £y ¥) la
complementacion hace que la ruta
bioquimica se complete (en este caso el
producto final es azul). Si las mutaciones
estan en el mismo gen (conmy £) la
complementacion no ocurre porque

la ruta bioquimica queda bloquedada en
el paso controlado por dicho geny los
intermediarios de la ruta son incoloros
(blancos) ¢ Cual seria el resultado de
cruzar $y ¥?



No
complementation Complementation
S o+ + ¥
b — . S— | [ — R S— | |}
————— e ——— ee—————
73 + £ o+
,I, Enzymel
> Enzyme 2
E 2 1
No substrate \nzylme 1 l
Colorless e No . [wWhite] — Colorless | ' | Colorless - Blue
precursor 1 \ precursor 2 precursor 1 precursor 2
Block (no enzyme 1)
Mutation in the same gene Mutation in different genes

CONCLUSION: cuando dos alelos mutantes recesivos obtenidos tbrma
independiente y que producen fenotipos parecidos nomplementan, los alelos
corresponden al mismo gen. Si complementan, perteneéca genes diferentes.



3. Interacain entre alelos de un genDominancia incomple

Cuando una planta de dondiego de
noche de_gtalos rojos se cruza con una
linea pura de_#talos blancos toda la
F1 tiene petalos rosa Si se produce un
F2 por cruzamientos de plantas de la
F1 el resultado es:

Los fenotipos rojo (c+/c+)rosado (c+/c) _ ) _
y blanco (c/c) del dondiego de noche. 1/4 de las plantas tienen pétalos rojos
La dominancia incomplea se manifiesta 1/2 de las plantas tienen pétalos rosados

en el heterocigota de color rosado. 1/4 de las plantas tienen pétalos blancos



Agui sianifica aue Aaui sianifica aue Aqui significa que

dominante sin dominancia dominante
Aqui significa que Al Aqui significa que A2
es dominante de forma incompleta es dominante de forma incompleta

Resumen de las relaciones de dominancia. La reglapresenta algun tipo
de medida fenotipica, como la cantidad de pigmento.



Codominancia

Fotografia con microscopio
Electronico de un globulo

rojo con forma de hoz
(falciforme). Otros eritrocitos
mas redondeados presentan un
aspecto asi nhormal



Electroforesis de las hemoglobinas de un individucon anemia falciforme, de un hetericogo
(Ilamado portador de la anemia falciforme) y de unndividuo normal. Las manchas marcan
las posiciones a las que se han desplazado las hglobinas en un gel de almidon



Codominancia

Genotipo  Grupo Sanguineo

Normal: globulos rojos no faliciformes
Anemias gravesa menudo mortales,
hemoglobina anormal en glébulos rojos
causa que las células sean faliciformes.

Sin anemia globulos rojos faliciformes
solo en bajas concentraciones de oxigeno.

CONCLUSION

El tipo de dominancia esta determinado por las funones
moleculares de los productos de los alelos de umgepor
el nivel al que se realizan las observaciones.




El patron de manchas de las hojas de
trebol esta determinado por multiples
alelos. Debajo de cada planta se
muestra su genotipo.



ALELOS LETALES

Camada de ratones de dos parentales heterocigotaara el alelo que determina color
amarillo de pelaje, que es letal en homocigosis. oatones mas grandes son los
progenitores. No todos los descendientes son viable



Alelos letales:

Los ratones normales presentan un color de pelaje bast@uniforme y de tono
oscuro. Los mutantes llamadogellow(amarillo) presenetan un pelaje mas
claro de color amarillo anaranjado e ilustran otra nteraccion alélica
Interesante.

Al cruzar Un RATON AMARILLO X RATON SILVESTRE, siempre se observa
una relacion 1:1 de ratones amarillos y normales.

Esta observacion sugiere:

5) un unico gen con dos alelos determina estas alternas fenotipicas,

2) que el raton amarillo era heterocigota para estoslelos, y

3) que el alelo “amarillo” es dominante sobre el alelque determina el color

normal. Sin embargo, si 2 ratones Amarillos se cruzam| resultado siempre es:

Amarillo x Amarillo --  2/3 Amatrillo 1/3 tipo salvaje




La proporcion monohibrida esperada 1:2:1 aparece dre
heterocigotos pero Se altera hasta una proporcion2debido a que
los cigotos con un genotip@&Y/AY no sobreviven

AA X AYIA

PROGENIE YiAY/AY no sobreviven
IAY/A amarillos
IA/A tipo silvestre



Un gato Manx. Estos gatos son heterocigotos para afelo dominante que impide el
desarrollo de la cola. El alelo es letal en homoagis. El distinto color de los 0jos no

esta relacionado con la falta de cola.

Falta de cola: debido aun alelo letal en homocigatiM-/M%). Una copia Unica del aleldv*, interfiere
de forma grave con el desarrollo de la espina dorkgrovocando la ausencia de cola el heterocigoto
ML/M, pero los homocigotosNI-/M'), la dosis doble del alelo provoca tal deformidadue el

embrion no sobrevive.



Esquema que muestra como un alelo letal
concreto provoca la muerte en ratas.



MENSAJE

Un gen puede presentarse en diferentes formas o &30s,
gue reciben el nombre de alelos multiples. Se dide estos
alelos gue constituyen una serie alelica, y los mméros de
una misma serie pueden mostrar diversos grados de

dominancia entre si.







* Esta proporcion la hemos visto antes cuando
una
F1 dihibrida se cruzaba consigo mismo (o
* Ersizabbseinvdividocsigiérdigos) dos genes podrian
controlar el fenotipo de la Cresta de las Gallinas
*Una serie de experimentos demostraron que los
genotipos que controlaban los variados fenoti@os d
crestas son los siguientes:

Fenotipos Genotipos Frecuencia
Nuez R P 9/16
Roseta R _pp 3/16
Guisante P_ 3/16

Sencilla rrpp 1/16



4. LAS INTERACCIONES GENICAS PUEDEN PROVO-
CAR PROPORCIONES DIHIBRIDAS MODIFICADAS

* Genes gue interactuan en rutas distintas

Como intervienen dos genes en este sistema, obtensrl tipico patro de herencia dihibrida, donde los
cuatro fenotipos posiles aparecen en proporciones333:1 en la F,. Un analisis tipico seria :

En resumen la proporcion dihibrida 9:3:3:1 se produ ce porque las mutaciones afectan a dos rutas bioqui micas paralelas



()

)

(b)

(d)

Analisis de los genes gque contolan
la pigmentacion dela piel de la
serpiente del maiz El silvestre (a)
presenta un patron de
pigmentacion de la piel formado
por pigmentos negro y naranja. El
gen O dtermina una enzima de la
ruta biosintetica del pigmento
naranja; cuando esta enzima es
defectuosa (0/0) no se produce
pigmento naranja y la serpiente es
negra (b). Otro gen B, determina
otra enzima para producir el
pigmento negro; cuando esta
enzima es defectuosa (b/b), la
serpiente es naranja (c). Cuando
las 2 enzimas son defectuosas, la
serpiente es albina (d). Asi los 4
genotipos hoocigotos seran: (a) O/
O; B/B, (b) o/o; B/B, (c) o/o;b/b,
(d) o/o; b/b. Un cruzamiento de (a)
pof(d) o (b) x (c) daria lugar a una
F1 silvestre dihibrida y una
proporciones 9:3:3:1 de los cuatro
fenotinos de la Fz



*Genes gue Interactuan en la misma ruta

Mutaciones con el mismo fenotipo

La ruta de las antocianinas en las campanillas finaaba con la produccion de un pigmento
Azul, mientras que los intermediarios eran todos iooloros. Se cruzaron dos lineas
homocigoticas diferentes de petalos blancosy todaF1 presento flores azules, indicando
complementacion. Que se esperaria en la F2 resultande cruzar estas plantas F1? En la F2
aparecen plantas tanto de petalos azules como blarscen una proporcion 9:7. como explica
este resultado? La proporcion 9:7 es claramente unaodificacion de la proporcion

dihibrida 9:3:3:1, donde las clases 3:3:1 se han agado para dar 7. El cruzamiento de las
dos lineas blancas y las generaciones subsiguienpegeden representarse asi:



MUTACIONES CON FENOTIPOS DIFERENTES

Si uno 0 mas productos intermediarios de una rutaibquimica presentan coloracion,
entonces se producen unas proporciones diferentes la F, . En el ejemplo siguiente

tomando la planta “Mary ojos azules (Collinsia parviflora), la ruta es:

Los genesnv y m no estan ligados. Si se cruzan plantas homocig@gblancas y magenta,
la F, y F, seran:

Se observa una proporcion fenotipica 9:3:4. Esta cl  ase de interaccion se llama EPISTASIA que

literlmante, significa “predominante sobre”. Dicho de otr forma,un alelo de un gen ENMASCARA LA
EXPRESION DE LOS ALELOS DE OTRO GEN. En este ejempl o, el alelo w es EPISTATICO sobre los alelos
m+ y m, y estos ultimos alelos solo pueden expresar  se en presensia de w+. Puesto que el alelo

espistatico es recesivo, este caso se denomina EPIS  TASIS RECESIVA. En la figura se ilustra el estadod e
la ruta de biosintesis en distintos genotipos.



Mecanismo molecular de la epistasia recesiva
2 genes catalizan pasos sucesivos en la ruta
biosintetica que conduce a la produccion de
pigmento azul que se deposita en los petalos.
Los sutratos de estas enzimas son incoloro y
rosa, respectivamente, por lo que los alelos
nulos de estos genes determinan petalos
incoloros (blancos) o rosas. La epistasia se
pone de manifiesto en el doble mutante, ya ¢
este muestra el fenotipo recesivo corres-
pondiente al gen que actua en primer lugar en
la ruta (es decir, blanco). Por consiguiente, la
mutacion en el gen que actua primero evita la
expresion de cualquier alelo del gen que actua
a continuacion.



MENSAJE

Se infiere un caso de epistasia, cuando un alelo e gen
enmascara la expresion de los alelos de otro geexpresa
en su lugar su propio fenotipo.



(@) (b) (€)

Herencia del color del pelaje en los perros de laaza Labrador. Dos alelos (B y b) de un gen que caoota el color
del pigmento determinan (a) color negro y (b) colomarron, respectivamente. Un gen diferente E, perite el
deposito del pigmento en la cubierta del pelo y efepide diho deposito, dando lugar al fenotipo dordo (c). Este es
un caso de EPISTASIA RECESIVA. Asi, los tres gengtios homocigotos son (a) B/B; E/ E, (b) b/b;E/E, (8/B;ele

o b/b; e/e. Muy probablemente el perro mostrado e(t ) es B/B; e/e, por el color negro de la narizlgs labios,
aunque no lo deposita en los pelos. La descendendeaun cruzamiento dihibrido produciria una proporcion

9:3:4 de negro, marron, dorado.

MENSAJE

La epistasia es indicativa de genes que
Interaccionan en alguna ruta bioguimica o de
desarrollo.




Se busca un genotipo mutanten, de la forma silvestrem+. Los m seran_revertientesde m+
pero seran supresoresni.su y estos pueden distinguirese por las proporcion@ihibridas
gue produciran los cruzamientos.

Con un gran numero de celulas de un mutantes quedaaieran arginina (arg) sobre una
placa de petri con un medio que carezca de argininga mayoria de las celulas no creceran;
sin embargo los mutantes por reversionafg+) y los supresoresgrg.su)si creceran y
mostraran su presencia formando colonias visibles.as colonias con mutaciones supresot
pueden distinguirse cruzandolas con la estirpe sistre, ya que deben aparecer descen-
dientes que requieran arginina.

MENSAJE

Los supresores cancelan la expresion de un alelo raate
de otro gen, dando lugar a un fenotipo normal silvare.



Capsella bursa pastoris




GENES DUPLICADOS

Este ejemplo se basa en la idea de que algunos
genes pueden estar presentas mas de una vez en el
genoma. El ejemplo deCapsella bursa pastorise
basa en dos genes que controlan la forma del fruto
en la planta.

Dos lineas de plantas diferentes presentan frutos
con morfologia complemetamente distintas
“acorazonada” y “estrecha” Estos dos fenotipos
estan determinados por dos alelos del mismo gen?

La F2 arroja una proporcion de 15:1 entre las dos
formas respectivamente. Este cociente sugiere una
modificacion especifica de las proporciones mendahas
dihibridas 9:3:3:1 en las que se agrupan 9:3:3. Eontrol
genético de la forma del fruto se puede explicar en
términos de genes duplicados. Aparentemente, los
frutos con forma de corazon surgen cuando hay al mes
un alelo dominante en cualquiera de los dos genese
parecen tener idéntica funcion

Patron de herencia de los genes duplicados que
controlan la morfologia del fruto de la planta bols
de pastor. TantoA,, comoA,, pueden producir

frutos redondeados



GENES DUPLICADOS

MENSAJE

Los genes duplicados proporcionan alternativas
genéticas para la produccion de un fenotipo
concreto.



6. INTERACCION GENICA EN EL COLOR DEL
PELAJE DE LOS MAMIFEROS

El gen A: este gen controla la cantidad de pigmento en en el
Alelo silvestre A que produce un fenotipo llamado Agouti.

El gen B: determina el color del pigmento

El siguiente cruzamiento ilustra el patron de heren ciade losgenes Ay B






El el gen C alelo silvestre C permite la aparicion del color vy el
alelo c impide la aparicion de color.



COLOREADO ALBINO



El gen D controla la intensidad de la pigmentacion
especificada por los otros genes relacionados con el color

del pelaje.
Genotipos D/D y D/d permiten la expresion del color en
toda su intensidad pero d/d diluye el color provocando un

aspecto lechoso.







MENSAJE GLOBALIZADOR

L os diferentes tipos de proporciones dihibridas
modificadas informan acerca de los diferentesasod
en que los genes interactuan entre si para de@rm
un fenotipo.



INTERACCION

GENOTIPOS A B |A bbjaaB |aabb

EPISTASIS DOMINANTE

EPISTASIS RECESIVA

GENES DOMINANTES
DUPLICADOS

GENES RECESIVOS
DUPLICADOS

INTERACCION DE
DOMINANTES Y RECESIVOS

GENES DUPLICADOS CON
EFECTO ACUMULATIVO *
CON DOMINANCIA




GENES DUPLICADOS CON
EFECTO ACUMULATIVO

* SIN DOMINANCIA

Aa Bb * Aa Bb

AB

Ab

aB

ab

Total

Fen.
Dosis

AB

AABB

AABD

AaBB

AaBb

Ab

AABD

AADbD

AaBb

Aabb

aB

AaBB

AaBb

aaBB

aaBb

ab

AaBb

Aabb

aaBb

aabb

1 AABB 1 | 4
2 AABD + 4 3
2AaBB

4 AaBb + 1 6 | 2
aaBB + 1 AAbb

2 aaBb + Aabb 4 1
1 aabb 1 0




*Un alelo epistatico de un gen elimina la expresien
fenotipo alternativo de otro gen e inserta syjoro
fenotipo en el resultado final.

*Los alelos epistaticos actuan generalmente ante los
genes que ellos cancelan, en alguna secuencia
bioquimica o de desarrollo.

*Complementacion es la produccidon de un nuevo feno-
tipo cuando dos genotipos que determinan fenstipo
recesivos se encuentran juntos en la misma célula



*Diferentes tipos de proporciones mendelianas
dihibridas explican las diferentes formas enlqae
genes pueden interactuar unos con otros para
determinar un fenotipo.

*El impacto de un gen a nivel fenotipico depende
no solo de la dominancia sino también de loste$ec
modificadores del resto del genoma y del ambiente



