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Análisis de pedigrí

● Incapaces de manipular los patrones de unión sexual de las 
personas, los genetistas deben analizar los resultados de las 
uniones que ya se han producido.

● Lo hacen recolectando información acerca de los 
antecedentes familiares de un rasgo en particular y reuniendo 
esta información en un arbol familiar que describe las 
interrelaciones de los padres y los hijos a través de las 
generaciones: el pedigrí familiar.
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(Pico de viuda) (No pico de viuda) Genotips Fenotips
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No pico de viuda

Tercera generación
(dos hermanas)

Pico de viuda

Segunda generación
(padres y tios)

Primera generación
(abuelos)

Este pedigrí rastrea el rasgo denominado pico de viuda a través de tres generaciones de una familia. Se 
observa que en la tercera generación la segunda hija no presenta el rasgo, si bien ambos padres lo tenían.

Semejante patrón de herencia sustenta la hipótesis de que el rasgo se debe a un alelo dominante. Si se 
debiera a un alelo recesivo y ambos padres tenían el fenotipo recesivo, toda la descendencia también habría 
tenido el fenotipo recesivo.
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No pico de viuda
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Este pedigrí rastrea el rasgo denominado pico de viuda a través de tres generaciones de una familia. Se 
observa que en la tercera generación la segunda hija no presenta el rasgo, si bien ambos padres lo tenían. 
Semejante patrón de herencia sustenta la hipótesis de que el rasgo se debe a un alelo dominante. Si se 
debiera a un alelo recesivo y ambos padres tenían el fenotipo recesivo, toda la descendencia también habría 
tenido el fenotipo recesivo.





Enroscar la lengua en U  > No enroscar lengua en U



Presencia de hoyuelos  > Ausencia de hoyuelos



Pulgar izquierdo sobre derecho  > Pulgar derecho sobre izquierdo



Lóbulo auricular

Un gen recesivo determina que los 
lóbulos de la oreja estén adheridos 
a la cabeza. 

• El lóbulo adherido es una 
condición homocigota 
determinada por un gen 
recesivo. 

F   > f 
(lóbulo suelto) (lóbulo adherido)
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Lóbulo auricular pegado Lóbulo auricular libre

Este pedigrí se investiga el caso de una rasgo recesivo, los lóbulos auriculares pegados. Se observa que la 
primera hija de la tercera generación tiene lóbulos auriculares pegados, si bien ambos padres no presentan el 
rasgo (tienen lóbulos auriculares libres). Semejante patrón se explica fácilmente si el fenotipo de lóbulos 
pegados se debe a un alelo recesivo. Si se debiera a un alelo dominante, entonces por lo menos uno de los 
padres debería haber tenido el rasgo.
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Este pedigrí se investiga el caso de una rasgo recesivo, los lóbulos auriculares pegados. Se observa que la 
primera hija de la tercera generación tiene lóbulos auriculares pegados, si bien ambos padres no presentan el 
rasgo (tienen lóbulos auriculares libres). Semejante patrón se explica fácilmente si el fenotipo de lóbulos 
pegados se debe a un alelo recesivo. Si se debiera a un alelo dominante, entonces por lo menos uno de los 
padres debería haber tenido el rasgo.





Pulgar de "ponero" 

• Algunas personas pueden 
inclinar la coyuntura distal o 
final del pulgar hacia atrás a un 
ángulo mayor de 45 grados. 

• Esto se conoce como "pulgar de 
ponero". 

• Un gen recesivo determina esta 
habilidad.



Pelo en el dígito central

• Note la presencia o ausencia 
de pelo en la parte de atrás de 
las coyunturas del centro de 
los dedos de la mano. 

• La presencia de pelo se debe a 
un gen dominante. 

• La ausencia de pelo se debe a 
un gen recesivo.



Caracter ligado al cromosoma Y



Caracter influido por el sexo:

Hombres: Anular más corto  > Indice más largo

Mujeres: Indice más largo > Anular más corto

anular

índice





Trastornos hereditarios humanos

• Trastornos hereditarios recesivos:
– Los heterozigotos (Aa) son normales en su fenotipo porque una copia del 

alelo normal produce cantidades suficientes de la proteína específica.

– El trastorno solo se presenta en los individuos homozigotos (aa) que 
heredan un alelo recesivo de cada progenitor.

– Los heterozigotos (Aa) pueden transmitir el alelo recesivo a la 
descendencia: son portadores.

– Ejemplos:

• Albinismo

• Anemia drepanocítica o falciforme

• Fenilcetonúria

• Fibrosis quística

• Enfermedad de Tay-Sachs

Sabemos que los genes codifican para proteínas con funciones específicas. Un alelo que 
ocasiona un trastorno genético codifica una proteína disfuncional o ninguna.



Uniones consanguíneas entre parientes cercanos

Cuando un alelo recesivo causante de enfermedad es raro, en cierta medida es poco 
probable que dos portadores del mismo alelo perjudicial se encuentren y se apareen. Sin 
embargo, si el hombre y la mujer son parientes cercanos, la probabilidad de transmitir 
rasgos recesivos aumenta en gran medida. A estas uniones se las denomina 
consanguíneas (“la misma sangre”) y se indican en los pedigrís con líneas dobles.



• Trastornos hereditarios dominantes:
– Si  bien muchos alelos perjudiciales son recesivos, un cierto número de 

enfermedades humanas se debe a alelos dominantes.

– Los individuos heterozigotos (Aa) presentan el trastorno.

– Ejemplos:
• La acondroplasia (una forma de enanismo). 

Los individuos que NO son enanos 
acondroplásticos son homozigotos para el 
alelo recesivo (aa).

• Presencia de dedos adicionales en la mano o 
en el pie.

• Enfermedad de Huntington, una enfermedad 
degenerativa del sistema nervioso.

• Enfermedad de Alzheimer.
• Hipercolesterolemia.



  

Problemas

1) El pedigrí de la figura rastrea la herencia de la alcaptonúria, un trastorno bioquímico. 
Los individuos afectados, indicados aquí por los círculos y cuadrados coloreados, son 
incapaces de degradar una sustancia llamada alcaptona, que da color a la orina y tiñe 
los tejidos corporales. ¿Esta enfermedad es causada por un alelo dominante o uno 
recesivo? Completa los fenotipos cuyos genotipos de pueden deducir. ¿Qué 
genotipos son posibles para cada uno de los restantes individuos?

George Arlene

MichaelAnn

Carla

WilmaSam

TinaAlanDaniel

TomSandra

Christopher



George
Aa

Arlene
aa

Michael
Aa

Ann
Aa

Carla
aa

Wilma
aa

Sam
Aa

Tina
AA o Aa

Alan
Aa

Daniel
Aa

Tom
aa

Sandra
AA o Aa

Christopher
AA o Aa

Se trata de herencia autosómica recesiva. Todos los individuos afectados (Arlen, Tom, Wilma y 
Carla) son homozigotos recesivos aa. George es Aa, ya que algunos de sus hijos con Arlene 
estan afectados. Sam, Ann, Daniel y Alan son Aa, puesto que todos son hijos sanos con un padre 
afectado. Michael también es Aa, ya que tiene una hija afectada (Carla) con su esposa 
heterozigota Ann. Sandra, Tina y Christopher pueden tener genotipo AA o Aa.

Solución.



  

2) Un hombre tiene seis dedos en cada mano y seis en cada pie. Su esposa y su hija 
tienen números normales de dedos. Tener dedos adicionales es un rasgo dominante. 
¿Qué fracción de hijos de esta pareja se esperaría que tuviera dedos adicionales?

Solución: 1/2

3) Imagina que eres un consejero genético y una pareja que está planificando comenzar 
una família te consulta. Carlos estuvo casado una vez y él y su esposa tuvieron un 
hijo con fibrosis quística. El hermano de su actual esposa Elena murió de fibrosis 
quística. ¿Cuál es la probabilidad de que Carlos y Elena tengan un hijo con fibrosis 
quística? (ni Carlos ni Elena tienen la enfermedad)

Solución: 1/6

4) La fenilcetonúria (PKU) es una enfermedad hereditaria causada por un alelo recesivo. 
Si una mujer y un hombre, ambos portadores, tienen tres hijos, ¿cuál es la 
probabilidad de que ocurra cada uno de los siguientes casos?

a) Todos los hijos tienen fenotipo normal.

b) Los tres hijos tienen la enfermedad.

c) Por lo menos un hijo es normal desde el punto de vista fenotípico.

 Solución: a) 27/64; b) 1/64; c) 63/64



  

5) Carina y esteban tienen cada uno un hermano con anemia drepanocítica. Ni Carina ni 
Esteban ni ninguno de sus padres tiene la enfermedad y ninguno de ellos fue 
estudiado para demostrar el rasgo de la anemia drepanocítica. En función de esta 
información incompleta, calcula la probabilidad de que esta pareja tenga un hijo con 
la enfermedad.

Solución: 1/9
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