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Herencia mendeliana

Tema 14: “Herencia Mendeliana’

= Conceptos basicos de herencia mendeliana..
= Leyes de Mendel.

OBJETIVOS

I. Conocer el significado de los términos y conceptodsicos
relacionados con la herencia mendeliana: aleloptgen fenotipo,
homocigotico, heterocigdtico, dominante, recesivo...

II. Resolver e interpretar problemas relacionados can hérencia

autosomica.

lll. Resolver e interpretar problemas relacionados adretencia ligada al
sexo.

CONTENIDOS A DESARROLLAR

Conceptos basicos de Herencia Mendeliana.

La genética, y especialmente la genética molecefata ciencia que estudia la
herencia biologica. Es decir, la manera en queawva@$ del Acido Desoxirribonucléico
(ADN) y sus bases nitrogenadas, se transmiten m®cteres morfologicos vy
fisiolégicos que pasan de un ser vivo a otro, pedim de la sintesis de diferentes
proteinas. Por su parte, la genética mendeliansisteren el estudio de la transmisién
de los factores hereditarios mediante el calculasi@roporciones matematicas en que
los diferentes caracteres aparecen entre los diisoges de un cruce. La genética
mendeliana estudia las probabilidades de apariaén los diferentes factores
hereditarios (genes).

Muchas e importantes caracteristicas humanas rsiguera transmitirse de
progenitores a descendientes, un complejo patroredib@io que Illamamos
multifactorial. Por ejemplo, la inteligencia, la personalidaduglquier caracteristica
psicolégica en la que pensemos, tendrian un comp®menético, pero muy complejo
de determinar. En realidad, son caracteristicasvegreen determinadas por la accion
combinada de muchos genes (scaracteres poligénicQsy de muchos factores
ambientales que inciden sobre los genes. Por s#idhace practicamente imposible
estudiar detalladamente su transmision de genera@o generacion. Asi, la
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manifestacion de estos rasgos conductuales seahaaeés de una variacion fenotipica
continua, sin etapas diferenciales y siguiendo dis&ribucion normal. Este tipo de

herencia, denominada cuantitativa, poligénica difaatorial, mantiene que ninguno de
los genes, por si solo, seria suficiente para pipdl rasgo, pero que actuando
conjuntamente y activados por las condiciones @eliog proporcionan al individuo una

predisposicidn genética que se manifiesta comasuor hereditario.

Otro tipo de rasgos, precisamente aquellos queaafeé uno 0 a pocos genes, se
transmiten de forma mucho mas sencilla y a la v&stida, ya que la influencia
ambiental estd mas limitada o practicamente notexisjemplos de este tipo de
caracteres serian el color de los ojos, del paldpima de la nariz, etc. También son
ejemplos de esta forma ttansmisiénhereditaria simple (monogénica la mayoria de
las enfermedades de origen genético. Es precisameste tipo de transmision
hereditaria la que sigue lo que se conoce comadetn mendeliano de transmision de
la herencia que aqui vamos a estudiar.

Como ya sabemos, gen puede definirse como la unidad minima de material
hereditario. Se trata de un fragmento de ADN (etxcep algunos virus en los que es
ARN), que lleva la informacion de un caracter deiaado. Pues bien, el concepto de
gen corresponde al concepto de factor hereditaridaeterminologia de la genética
mendeliana. Y en la definicibn que acabamos derhdek término “gen”, hemos
empleado, a su vez, el término caracter, el cuak haferencia a cada una de las
particularidades morfologicas o fisioldgicas desenvivo (ojos azules, pelo rizado).

Pero una cosa son los genes que tiene un indivetusu organismo, cuyo
conjunto completo constituye genotipoo genoma, y otra cosa seria la expresion de
ese genotipo, algo que conocemos con el nombréemaipo. Asi, el fenotipo se
definiria como el conjunto de caracteres obsergateun organismo; de tal forma que
el fenotipo depende de la composicion del genotiple la accibn ambiental sobre ese
genotipo.

Y es que para comprender como puede ser el fendépuna persona tenemos
gue entender algunos conceptos, como los de séidm@py diploide, o los de sujeto
homocigotico y heterocigético, con las implicacismgie todos ellos tienen acerca de la
existencia de distintos alelos genéticos que puedendominantes, recesivos 0 CO-
dominantes.

» Serhaploide aquel que para cada caracter posee un solo g&ormacion. En
humanos, s6lo podemos hablar de ser haploide efiirreds a las monosomias, a
los gametos (pero seria aqui a nivel celular) yekegaso de los varones, al
referirnos a caracteres ligados al cromosoma X.

» Serdiploide Ser que para cada caracter posee dos genesrmaciones. Estos
genes pueden ser iguales o distintos (ojos: amdesdnes); puede que se
manifiesten los dos o que uno impida la expresiéh afro. EI hombre es,
normalmente, un ser diploide, excepto sus gaméiss¢casos de monosomia y
para los genes ligados al cromosoma X en el varén.
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Desde un punto de vista genético, entendemodopas el lugar determinado
que ocupa un gen en el cromosoma. En un determinads del cromosoma de un ser
haploide habra un solo gen; en el de un ser diplbabran dos genes; en el de un ser
triploide (que seria el caso de las trisomias, aersplo para el par trisomico) habran
tres genes, etc. Evidentemente, en un cromosomanbalgos loci. Cada uno de estos
loci genéticos puede estar ocupado por distintkenraciones del mismo gen, las
cuales denominamostelos genéticds En este sentido podemos retomar el concepto
de cromosoma homologo, el cual ya conocemos yanilos para referirnos a aquellos
cromosomas que aportan los mismos genes, procedentedel padre y otro de la
madre. Pues bien, gracias a la definicion que acabale hacer del término locus/loci y
de alelo genético, podemos decir también que lmma@somas homaoélogos son aquellos
que tienen los mismos loci, es decir, el mismo mérde genes, porten o no los mismos
alelos genéticos en cada locus.

Siguiendo con esta progresion conceptual que esthiaciendo, el concepto de
alelo que acabamos de mencionar nos permite charifios conceptos de sujeto
homocigotico y heterocigotico:

* Sujeto homocigético Individuo que para un determinado caracter posse |
alelos iguales.

» Sujetoheterocig6tico Individuo que para un determinado caracter posse |
alelos diferentes. Esto implica al menos dos gehstintos para un mismo
caracter, luego puede que se manifiesten los dpgeano impida la expresion
del otro.

La herencia mendeliana intenta explicar la trasgmi de los caracteres
hereditarios asumiendo que los genes tienen spggreeglas y no se ven influenciados
por el ambiente. Ademas, se juega con la idea dg@ara cada caracter solo existen dos
alelos diferentes (aunque hoy sabemos que en adabideden haber muchos mas). En
este contexto mendeliano surgen unos conceptosarfugrtales que son los de
dominancia, recesividad y codominancia:

« Herencia dominante Es la que transmite un alelo que no deja manifestal
otro. A estos alelos les llamamos dominantes yabash que uno de los
progenitores presente el alelo dominante para gtee gueda aparecer en su
descendencia (si es que lo transmite) manifestéfeostipicamente. Ejemplos:
Corea de Huntington, cabello lanoso, mechén dellcabknco, braquidactilia
(dedos cortos), ceguera nocturna, enanismo donainant

» Herencia recesivaEs el caracter que transmite un alelo recesivgue/ no se
manifestara fenotipicamente a no ser que el oo del cromosoma homologo
también sea recesivo. Solo en el caso de que lpsaldtos sean recesivos e
iguales aparecera al caracter en el fenotipo diviaduo. Ejemplos: albinismo
generalizado, ceguera total para los colores (aaiapsia), la mayoria de los
errores congénitos del metabolismo o metabolopaties
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* Herencia codominanteo con dominancia parcialCuando los dos alelos son
equipotentes y el individuo presenta un fenotiggermedio.

Estos tres conceptos que acabamos de sefalar apliados, segun la genética
mendeliana, a los genes portados por todos los azmmas. Sin embargo, seria
necesario hacer algunas matizaciones en cuantdarmsa de actuacion en el caso de
los genes aportados por los cromosomas sexualetariias en este caso de herencia
ligada al sexo y nos referimos a caracteres queerideterminados por los genes de los
cromosomas sexuales. Esta herencia ligada al sedeser de dos tipos, ligamiento al
cromosoma Y y ligamiento al cromosoma X:

« Herencia ligada al cromosoma:YEn este caso los caracteres de esta herencia
sélo los presentan los varones. Toda su descerderasculina presentara el
caracter. Ejemplos: hombres puerco-espin (pielectébide asperas y erizadas
escamas), orejas de bordes peludos, etc.

* Herencia ligada al cromosoma X¥Pueden darse varios casos,

- Los genes recesivos de los cromosomas X se mamdagbor si solos en
los varones que presenten este alelo en su Uriomosoma X;

- Los genes recesivos de los cromosomas X se mamndasén la hembra
solo si el alelo recesivo esta presente en amioososomas X;

- Los alelos dominantes se manifestaran siempre gféa presentes, tanto
en varones como en hembras.

Leyes de Mendel

Una vez que hemos clarificado todos estos consafgbemos estar preparados
para enunciar y comprender las Leyes de Mendel. aBor, George Mendel
(1822/1884), ingresé en 1843 en un convento Agoisfiara poder proseguir sus
estudios. Y asi, en el monasterio checoslovacorde,Bealizé sus experimentos con
guisantes lisos y rugosos, verdes y amarillos. Ex@atos que le permitieron formular
sus célebres “leyes de la herencia” que le haaecossiderado, ain hoy en dia, como
el fundador de la genética. Sus leyes de la hexeson tan fundamentales que
actualmente se ensefian en los colegios, mienteasleMendel se dice que su figura
fue tan importante para la biologia como la de dewara la fisica.

Mendel establecié sus leyes en un articulo puthdiean 1866, y estas son:
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» Ley de la asociacion

Los descendientes en primera generacion de dososup@mocigoticos son
todos parecidos y representan la asociacion dealasteres de los progenitores,
macho y hembra: son heterocigéticos.

* Ley de la pureza de los gametos.

Tanto si son de un sujeto homocigético como deaitarbcigotico, los gametos
normales, macho o hembra, contienen siempre s@aleros dos alelos. En los
homocigoticos todos los gametos son portadoresndsimo alelo; en los

heterocigéticos los gametos forman dos grupos rniogam@ente iguales que
difieren por el alelo que contienen.

* Ley de la dominancia.

Los caracteres hereditarios dependientes de undeaalelos del genotipo
pueden:

» Expresarse ambos en el fenotipo: herencia codoeir{ariermedia o
yuxtapuesta).

» Ser uno dominante y el otro recesivo; en cuyo oals@aracter
dominante impone su expresion al fenotipo; de sdsulta que el
individuo cuyo fenotipo corresponde al alelo reeesies
necesariamente homocigético.

 Ley de la disyuncion

Los descendientes en primera generacion de dodosujeeterocigoticos
presentan el fendmeno de la disyuncién de los geasedecir, el regreso a los
genotipos homocigéticos en una proporcion del 2594 gada uno de ellos; la
segunda mitad la forma heterocigoéticos parecidos padres.
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PROPUESTAS DE ACTIVIDADES

ACTIVIDAD 1. Relaciona cada uno de los siguientes anceptos con su
definicion y completa esta informacion cuando sear@ciso.

Alelo genético

Herencia ligada al
sexo

Cromosomas
homologos

Herencia recesiva ¢
rasgo recesivo

Gen o factor
hereditario

Locus genético

Genotipo o
Genoma

Ser diploide

|Aque|los gue presentan [os mismos loCi .......cccceeeeunnnn. .

Lugar especifico que ocupa un determinado ........... en
el cromosoma; el cual puede ser ocupado por distint
alelos ..., :

Aquella que transmite un ............cccccevvvveeeees genético
que requiere que el ser diploide sea ................... para
poder expresarse en el fenotipo.

Concepto aplicable al individuo que para cada
......................... o rasgo hereditario posee d
............................ genéticas (sean estaslép o
diferentes).

Cadaunadelas .....cccooouuncinnnnnnn. inforranes
.................. que pueden ocupar un mismo loametco
enel ..o

Conjuntode ......ccooeeeeiiiiiiiiiiiiins existenda las
........................................ de un semtauno.

Unidad minima de .........cccceevvvvvvvvnnnnnns hereditario que
llevala ....cccooooveiiiiiiiiiiiiiiiiis de caracter

determinado.

Aquella transmitida por alelos ..............cceeeeeee.
presentes en los ........ccccveveeeeeinnee. 0 @somas sexuales
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ACTIVIDAD 2: HERENCIA AUTOSOMICA: Resuelve los sigu ientes problemas.

10, Una pareja formada por un varén afectado por umandode enanismo
autosémico dominante y una mujer sana deciden tajost. ¢ Qué probabilidad
tienen de que su descendencia padezca la misntanedfed que el padre?

HOMBRE RESULTADOS

MUJER

Y si los dos progenitores sufrieran la misma afatae enanismo autosémico
dominante ¢ Podrian tener hijos sanos? ¢En quérpiamd

HOMBRE RESULTADOS

MUJER

2°. Un vardén padece una distrofia permanente de loscuiag aunque es
heterocigético para el gen correspondiente. ¢ Quigapilidad tiene de transmitir
la enfermedad a su descendencia? Teniendo en ayeéatau mujer es sana y
homocigoética para este gen.

HOMBRE RESULTADOS

MUJER

149 F.A. Garcia Sanchez — M.J. Martinez Segura



Estudio practico de Biopatologia

3°. Un vardn que conoce su condicion de portador deplfistrofia metacromatica
(una forma de lipidosis) por los antecedentes fama existentes, desea saber la
probabilidad de que su enfermedad aparezca ensamerd¥encia, teniendo en
cuenta que su mujer es sana y homocigética paaest

HOMBRE RESULTADOS

&

=

)

>

Y si su mujer también fuese portadora ¢ cual sécfegrobabilidad?.

HOMBRE RESULTADOS

=

=

)

=

40, Un varén cuyo padre sufre una degeneracion hepgticauna enfermedad
autosdmica recesiva, solicita asesoramiento genétion vistas a tener
descendencia.

Sabiendo que su madre es sana homocigética, ¢ plEhitacual es su dotacion
genética para el rasgo? ¢qué otros datos necasigania dar el correspondiente
asesoramiento genético? ¢ en qué consistiria éste?.

HOMBRE RESULTADOS

MUJER
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5. Una mujer y un hombre fenilcetonuricos desean teiescendencia en comun
¢, Qué probabilidad tienen de tener un hijo afecpantda enfermedad?.

HOMBRE RESULTADOS

MUJER

6°. Una mujer fenilcetonuria decide tener descendeycial plantearlo descubre
que su marido es portador del gen que produce dirtiarmedad. ¢Qué
probabilidad tiene de que su descendencia sea sana?

HOMBRE RESULTADOS

MUJER
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ACTIVIDAD 3: HERENCIA LIGADA AL SEXO (cromosoma X): resuelve los
siguientes problemas

10, Supongamos que un gen produce un trastorno hetediaminante ligado al
cromosoma X. ¢, COmo seria su descendencia, de am gae llevara dicho gen,
con una mujer normal?

HOMBRE RESULTADOS

MUJER

2°. Una mujer padece un trastorno hereditario de tredmligada al cromosoma
X. Esta embarazada de una nifia por lo que se Headm un estudio
citogenético a la madre descubriéndose que esobigética para el gen en
cuestion. ¢Qué probabilidad tiene su embrién degedel trastorno? ¢y si el
embrion fuese macho?

HOMBRE RESULTADOS

MUJER

3°. Si un varon con Distrofia Muscular de Duchennedtaga edad de procrear
¢,CUdl podria ser su descendencia con una muje? sana

HOMBRE RESULTADOS

MUJER
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Y si su pareja fuese portadora del gen responshibla distrofia muscular de

Duchenne ¢ cual seria su descendencia?

HOMBRE

RESULTADOS

40,

MUJER

Un vardn, que desea tener descendencia, pide asgsnto genético ya que un
hermano suyo muriéo por el sindrome de Lesch-Nyh@natabolopatia de
transmision recesiva ligada al cromosoma X) ¢Tiemativos para estar
preocupado? En caso de que la afeccion de su hermadniese sido heredada,
¢cual era la dotacién genética de sus padres pargem? En ese matrimonio
¢cual seria la proporcidon de descendientes vassriesmos? ¢y de hembras?.

HOMBRE

RESULTADOS

5°.

MUJER

Si una pareja de personas afectadas por un trastecesivo ligado al
cromosoma X deseara tener descendencia. ¢ Podr@arhtps sanos?

HOMBRE

RESULTADOS
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6°. Si una mujer padece un trastorno recesivo ligagooahosoma X, ¢ Como seria
su descendencia segun el sexo?

HOMBRE RESULTADOS

MUJER
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Interamericana (162 Ed., pp. 354-358).

CUESTIONES PARA LA VALORACION DE LOS APRENDIZAJES

* Razona las implicaciones de los conceptos de dowimay recesividad al
aplicarlos a genes ligados a los cromosomas sexuale

* Interpreta, a través de esquemas de arboles ggiaplas diferentes leyes de
Mendel.

* ¢Nos sirve la herencia mendeliana para compreadeadsmision de todos los
caracteres hereditarios?. Razona la respuesta.
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