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[4] Sintesis conceptual

v ¢Cémo se transmiten los caracteres bioldgicos de padres a hijos? La respuesta a esta pregunta se encuentra en los genes.

v Los experimentos de hibridacién en plantas, llevados a cabo por Gregor Mendel, pusieron de manifiesto la existencia de particulas me-
diante las cuales se transmitian de una generacion a otra los caracteres estudiados por él.

N

Estas particulas son los genes, cuya transmision se basa en dos principios basicos: la segregacion y la combinacion independiente.

v/ Ambos principios se pueden expresar segun algunas relaciones matematicas sencillas. Estas relaciones explican la proporcién en que
se va a encontrar determinado fenotipo o genotipo en una descendencia concreta. También permiten inferir la base genética del
caracter que se esta estudiando y, a su vez, capacitan para predecir con qué probabilidad se va a obtener un resultado determinado

cuando se crucen dos individuos cuyos genotipos se conocen.

B B TERMINOLOGIA GENETICA ACTUAL

Antes de revisar los trabajos de Mendel se define una serie
de términos basicos. Mendel nunca los utiliz6, pero ayudaran
a comprender mejor dichos trabajos.

En primera instancia, gen puede definirse como la entidad
biologica que se transmite de padres a hijos y controla un ca-
racter determinado. Los genes no son entidades inamovibles,
sino que estan sujetos a variacion, de tal manera que un gen
puede presentar distintas versiones o alternativas. En el caso
de los trabajos mendelianos, el color de las semillas del guisante
fue uno de los caracteres utilizados. Asi pues, puede afirmarse
que el cardcter color esta determinado por un gen; ahora bien,
dicho color presenta variantes y, por ello, pueden encontrarse
semillas amarillas o verdes. Esto significa que el gen corres-
pondiente también presenta dos variantes, una para el color
amarillo y otra para el color verde. Estas variantes o alternativas
de ese gen se denominan alelos o genes alélicos.

El conjunto de los alelos de un organismo forma el genotipo
y la manifestacion de las caracteristicas propias de esos alelos es
el fenotipo. En los organismos diploides, como las plantas del
guisante de Mendel, los alelos se encuentran por pares, de tal
manera que pueden encontrarse organismos que posean dos
alelos idénticos. En este caso se afirma que son homocigéticos.
Los organismos con dos alelos distintos son heterocigéticos.

El genetista danés Wilhelm Johannsen introdujo en 1909
los términos gen, genotipo y fenotipo. Bateson y Saunders
ya habian introducido los términos homocigético y heteroci-
gotico en 1902.

La posicién que ocupa determinado gen en un cromosoma
se conoce como locus. El plural es loci. En los organismos di-
ploides, los loci se encuentran por parejas y cada uno de ellos
esta ocupado por un alelo del mismo gen, que pueden ser
iguales, en el caso de los homocigotos, o distintos, en el caso
de los heterocigotos.

.
) Las plantas del guisante utilizadas por Mendel son diploides,
como la mayoria de las diferentes especies animales y vegetales.
Un organismo diploide tiene dos juegos de cromosomas: uno
de origen paterno y otro, materno. Los genes de un organismo
diploide se encuentran por duplicado. Sin embargo, los gametos
de un individuo diploide son haploides, es decir, tienen un Unico
juego cromosémico y, por tanto, seran portadores de una sola
copia de cada uno de los correspondientes genes.

B B EXPERIMENTOS DE MENDEL

Los experimentos que llevd a cabo Mendel (Fig. 1-1) con
plantas de guisantes son un paradigma de trabajo de investiga-
cién y en ello, precisamente, radica su éxito (v. Recuadro 1-1 en
que se comentan brevemente los antecedentes histéricos a los
trabajos de Mendel).

Cualquier trabajo experimental debe tener en cuenta los
siguientes puntos:

¢ Elegir el material apropiado a la pregunta que se desea res-
ponder.
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RECUADRO 1-1. Antecedentes historicos

e Robert Hooke descubre la existencia de las células en 1665.

autores, o en el évulo, segun otros.

generaciones sucesivas.

El conocimiento de los principios en que se basa la herencia de los caracteres bioldgicos se debe a los experi-
mentos que Gregor Mendel realizé con plantas hibridas de guisante. Las ideas que desarrolla Mendel en sus
experimentos son consecuencia de los datos que se fueron acumulando a lo largo de los siglos Xvil y Xvill.

e Como consecuencia de los estudios con el microscopio (siglo Xvil) se propone la idea del preformacionismo,
segun la cual existe un adulto en miniatura, el homdnculo, en los espermatozoides, de acuerdo con unos

e El hecho de que en muchas ocasiones la descendencia poseyera una mezcla de las caracteristicas de ambos
padres impuls la teorfa de la herencia mezclada o combinada, en la cual se proponia que el material ge- | s
nético de ambos padres se mezclaba en sus hijos y las diferencias genéticas no se podian separar en

Figura 1-1. Gregor Mendel
(1822-1884).

e Josef Gottlieb Kolreuter (1733-1806) inici6 los trabajos en hibridacion de plantas. Entre los hibridos
obtenidos, observo que en muchos casos éstos eran uniformes y presentaban caracteristicas intermedias a las de ambas plantas paternas.

e Gregor Johann Mendel llevo a cabo sus experimentos de hibridacion con plantas de guisantes desde 1856 hasta 1863.

e En 1865, Mendel present6 sus resultados en las reuniones de la Sociedad de Ciencias Naturales de Brno. En 1866 se publicaron estos trabajos
aungue pasaron totalmente inadvertidos para una parte de la comunidad cientifica.

e En 1900, Hugo de Vries, Erich von Tschermak y Carl Correns, tres boténicos, llevaron a cabo, de forma independiente, experimentos
similares a los de Mendel y llegaron a las mismas conclusiones. Tras la lectura del trabajo de Mendel, interpretaron sus resultados segun los
mismos principios. De esta manera se puso de manifiesto la trascendencia de la figura de Mendel. Este momento se considera el inicio de una
nueva disciplina cientifica, bautizada como genética por Bateson poco después.

e Disefar adecuadamente el experimento.

e Disponer de gran nimero de datos y analizarlos matema-
ticamente para proponer una hipétesis.

e El modelo que se proponga debe permitir hacer prediccio-
nes, que podran comprobarse experimentalmente, lo que
dard validez a la hipétesis propuesta.

Como se describe a continuacion, los experimentos lleva-
dos a cabo por Mendel responden a cada una de esas cuatro
premisas.

El material utilizado por Mendel, las plantas del guisante
(Pisum sativum L.), reunia una serie de caracteristicas que lo
hacian atractivo para los estudios de hibridacién:

e Se podia disponer de gran ntimero de variedades comer-
ciales.

e Los caracteres que presentaban eran faciles de estudiar.

e Las plantas son hermafroditas, es decir, se pueden autofe-
cundar, pero también, mediante la manipulaciéon adecuada,
se pueden llevar a cabo fecundaciones cruzadas (Fig. 1-2).

e Elntumero de descendientes que se obtiene en cada cruza-
miento es elevado.

Mendel analiz6 siete caracteres. Cada uno de ellos presentaba
dos alternativas distintas, perfectamente distinguibles: forma
de la semilla (lisa o rugosa), color de los cotiledones (verde o
amarillo), color de la flor (parpura o blanca), forma de la le-
gumbre madura (lisa o estrangulada), color de la legumbre antes
de madurar (verde o amarilla), posicion de las flores (axiales o
terminales) y longitud del tallo (largo o corto) (Fig. 1-3).

Mendel comenzé con 34 variedades comerciales que auto-
fecund6 durante dos generaciones sucesivas para comprobar
que los caracteres diferenciales que presentaban se mantenian
invariables de generacién en generacion. Todas se mantuvieron

constantes excepto una que, por mezcla accidental, mostr6
variacion. De éstas seleccioné 14 variedades o lineas puras
(plantas homocigéticas), uniformes y constantes en los ca-
racteres comentados anteriormente. Por ejemplo, las plan-
tas de la linea de tallo corto producian una descendencia de ta-
llo corto, la descendencia de las de tallo largo era de tallo
largo y asf sucesivamente. Este serfa el primer acierto en el
disefio experimental: la utilizacion de plantas que eran
genéticamente uniformes, con caracteres facilmente distin-
guibles.

Con las plantas de estas 14 lineas puras se llevo a cabo el
primer tipo de cruzamientos, denominado monohibrido.
Mendel analizé en cada cruce la herencia de un solo caracter

Castracion

Pétalos

Anteras

Estigma  Ovario Gvulo

Figura 1-2. Flor de la planta del guisante (A) y método de fecundacion
cruzada (B).
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Figura 1-3. Los siete pares de caracteres alternativos utilizados por Mendel.

(el color de la flor, el color de los cotiledones, la longitud del
tallo, etc.) y éste fue otro de sus grandes aciertos.

Analiz6 matemdticamente los resultados que obtuvo en
esta primera serie de cruzamientos y ello le permiti6 proponer
hipétesis y comprobarlas experimentalmente.

Cruzamiento monohibrido

Es el tipo de cruzamiento mas sencillo realizado por Mendel
y en él se estudia una pareja de caracteres alternativos (ama-
rillo/verde, liso/rugoso, alto/corto, etc.). En la figura 1-4 se
muestra el esquema de este tipo de cruces para el caracter
forma de las semillas. Se parte de dos lineas puras que difieren
en un solo caracter. Estas plantas son la generacién parental
(P). La descendencia correspondiente es la primera genera-
cidn filial (F;). Las plantas de la F; son los denominados hi-
bridos. En este caso son monohibridos ya que las plantas pa-
rentales difieren en un solo cardcter.

Al autofecundar las plantas de la F;, se obtiene la segunda
generacion filial (F,). Es importante indicar que, en cada
cruce, los resultados de la F; y la F, fueron similares, indepen-
dientemente de la planta parental de la cual hubiera provenido
el polen y de aquella que hubiera aportado el 6vulo. Los cruza-
mientos se realizaron en cualquier sentido, es decir, la planta
que en uno de los cruces era el parental masculino, en otro era
el femenino. Mendel llevé a cabo este tipo de cruzamientos, de-

nominados reciprocos, en cada pareja de caracteres y concluyd
que sus resultados no dependian de la direccién del cruzamiento.

Por dltimo, Mendel también estudi6 la tercera generacion
filial (F;), obtenida por autofecundacion de las plantas de la F,.

;Cuales fueron los resultados obtenidos por Mendel? T6-
mese como ejemplo el cruce entre plantas que producen se-
millas amarillas con aquellas que son verdes (el resumen de
los distintos resultados se encuentra en la Tabla 1-1). Todas las
semillas resultantes del cruzamiento (F;) eran uniformesy to-
das eran amarillas. Idénticos resultados obtuvo en los otros
cruces. Los individuos de la F; siempre mostraban el fenotipo
de uno de los caracteres parentales.

Las semillas de la F; germinaron y produjeron plantas adul-
tas que se autofecundaron, con lo cual se obtuvo un total de
8.023 semillas (la F,), que se clasificaron en dos grupos, semillas
amarillas (6.022) y semillas verdes (2.001).

Mendel denominé dominante al caracter de la linea pura
que aparecia en la F, y recesivo al de la otra linea, el cual no
se manifestaba en la F,, pero volvia a mostrarse en la F,.

Asimismo, Mendel comprobé que las semillas de la F, que
presentaban el cardcter dominante se encontraban en una
proporcién de tres cuartos frente a un cuarto de las recesivas,
es decir, respondian a una relacién 3:1. Este hecho se repitio
nuevamente en los otros 6 cruces (Tabla 1-1).

A continuacion, las semillas de la F, germinaron y las plan-
tas adultas se autofecundaron, con lo cual se lleg6 a la tercera
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Figura 1-4. Esquema del cruzamiento monohibrido entre plantas de
semillas lisas y semillas rugosas.

generacion filial (F;). Al estudiar la F;, pudo comprobar que
las plantas de la F, de fenotipo recesivo se comportaban como
una linea pura, pues toda su descendencia manifestaba exclu-
sivamente el color verde, mientras que las de fenotipo domi-
nante se podian clasificar en dos grupos, aquellas que se com-

portaban como la linea pura de cardcter dominante y las que
lo hacian como los hibridos de la F;, pues en sus semillas
habfa, nuevamente, mezcla de amarillas y verdes en una pro-
porcién de 3:1. Las plantas de la F, que se comportaban como
los caracteres parentales aparecian en una proporcion de 1:2
frente a aquellas que se comportaban como los hibridos de la
F,, es decir, las semillas amarillas de la F, podian desglosarse
en amarillas puras y amarillas hibridas, y presentaban una re-
lacién de 1:2. Por tanto, la proporcién 3:1 era una proporcion
1:2:1 encubierta.

-
) Los resultados que obtuvo Mendel en su estudio de la Fy
sobre el caracter color de los cotiledones se detallan a conti-
nuacion. Selecciond 519 semillas amarillas de la F, que ger-
minaron y produjeron plantas adultas. Tras autofecundar estas
519 plantas, comprobd que 166 producian exclusivamente
semillas amarillas mientras que las 353 restantes producian
una mezcla de semillas amarillas y verdes. Claramente se
puede observar que estos resultados responden a una pro-
porcion 1:2, respectivamente.

Explicacion de los resultados

Mendel propuso, en primer lugar, la existencia de factores
discretos para cada cardcter. Estos factores serfan las unidades
basicas de la herencia que se transmitirfan sin cambios de ge-
neracién en generacion y serian responsables de los distintos
caracteres de cada planta.

Basandose en esta idea, Mendel elaboré una serie de hip6-
tesis que se apoyaban en tres principios: los factores se en-
cuentran formando parejas; en todos los casos se produce el
fenémeno de dominancia y recesividad, y el principio de la
segregacion explica por qué en la F, aparecen los dos fenotipos
en proporcién 3:1.

Las parejas de factores son las parejas de genes alélicos que
determinan cada una de las alternativas de un caracter. Uno

TABLA 1-1. Resumen de los 7 pares de caracteres y de los 7 cruces monohibridos

Semilla lisa x semilla rugosa Lisas
Cotiledén amarillo x cotiledén verde Amarillas
Flor parpura x flor blanca Plrpura
Legumbre lisa x legumbre estrangulada Lisas
Legumbre verde x legumbre amarilla Verdes
Flores axiales x flores terminales Axiales
Tallo largo x tallo corto Largo

5.474 lisas 2,96:1
1.850 rugosas

6.022 amarillas 3,01:1
2.001 verdes

705 grises 3,15:1
224 blancas

882 lisas 2,92:1
299 estranguladas

428 verdes 2,82:1
152 amarillas

651 axiales 3,14:1
207 terminales

787 largos 2,84:1
277 cortos

Genética. Conceptos esenciales. ©2013. Editorial Médica Panamericana



de los alelos es responsable del cardcter dominante mientras
que el otro lo es del recesivo. Segtin la nomenclatura empleada
por Mendel, los alelos dominantes se representan mediante
una letra mayuscula mientras que los recesivos, por la co-
rrespondiente mindscula (Fig. 1-5). Si se toma como ejemplo
la pareja de alelos A y a, en la cual el alelo A determina coti-
ledones de color amarillo y el alelo 4, el color verde, al com-
binarlos de dos en dos, se obtienen tres posibilidades: AA,
Aay aa. La combinacion AA perteneceria a la linea pura ama-
rilla mientras que la aa, a la verde. Las plantas de las distintas
lineas puras son homocigédticas en uno de los dos alelos. De
acuerdo con el razonamiento de Mendel, las plantas paren-
tales, al ser homocigoticas, producen un solo tipo de gametos:
por una parte, gametos portadores del alelo A y, por la otra,
los que transmiten el alelo a. Asi, las plantas de la F; recibiran
un alelo A y otro a de cada uno de los parentales y, por tanto,
seran heterocigoéticas, es decir, Aa. Puede comprobarse que
el término hibrido en este contexto serfa sinénimo de hetero-
cigoto.

Para explicar las proporciones que aparecen en las F, (3:1
y 1:2:1), Mendel propuso que los factores reunidos en el hi-
brido, los alelos A y a, se separaban o segregaban de forma
igualitaria al formarse los gametos. Esto constituye el llamado
principio de la segregacién. Un heterocigoto Aa producira
dos tipos de gametos, unos portadores del alelo A y otros, del
a, que se producirdn en la misma proporcion (1/2:1/2). La
combinacion al azar de los gametos de las plantas de la F,
producira la F,, que estara compuesta por cigotos AA con una

Capitulo 1. Principios basicos de la herencia

frecuencia de 1/4, cigotos Aa con una frecuencia de 2/4 y ci-
gotos aa de frecuencia 1/4. Dado que el alelo A domina sobre
el alelo g, los individuos AA y Aa tendran el mismo fenotipo.
Por tanto, obtendremos guisantes amarillos con una frecuencia
de 3/4 y guisantes verdes con una frecuencia de 1/4.

Seglin este razonamiento se explican los dos tipos de pro-
porciones detectadas por Mendel, la 3:1 (3/4:1/4) y la 1:2:1
(1/4:1/2:1/4). La primera hace referencia a los fenotipos y la
segunda, a los genotipos. Dado que estas proporciones son
resultado de la segregacion de los alelos de los heterocigotos,
se suele referir a ellas como segregaciones. Puede hablarse,
por tanto, de la segregacion 3:1 o segregacion fenotipica y de
la segregacion 1:2:1 o segregacion genotipica (Fig. 1-5).

La explicaciéon de Mendel de los resultados obtenidos en
sus experimentos proponia un modelo de herencia de los ca-
racteres biolégicos que se basaba en la existencia de unidades
discretas y en la manera en que se transmitian de generacién
en generacién. Una de las principales caracteristicas de cual-
quier modelo propuesto en biologia es la capacidad de hacer
predicciones. La comprobacién experimental de dichas pre-
dicciones dara validez al modelo.

>

El concepto de segregacién mendeliana hace referencia a la
separacion de los dos alelos de un individuo heterocigético du-
rante la formacién de sus gametos. El resultado es que el 50 %
de esos gametos llevara uno de dichos alelos mientras que el
50 % restante sera portador del otro alelo.

aa
P, P,
Amarilla Fenotipos F,
. Ovulos 1
Polen
o
—®— 2
aa
o 1
Genotipos F,

Figura 1-5. Explicacion de los resultados obtenidos en el cruzamiento monohibrido. Los genotipos y fenotipos, asi como sus correspondientes
frecuencias, resultantes de la combinacion al azar de los gametos que producen los heterocigotos, se pueden resolver mediante la utilizacion del
tablero o cuadrado de Punnett, llamado asi por la primera persona que lo ided en 1902, Reginald C. Punnett, para explicar los resultados

del cruzamiento monohibrido.
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Predicciones del modelo de herencia mendeliano
y su comprobacion experimental

Para comprobar la validez de su modelo, Mendel utilizé un
segundo tipo de cruzamiento, el llamado cruzamiento
prueba. Consistia en cruzar individuos de la F,;, individuos
heterocigéticos, con aquellos que mostraban un fenotipo re-
cesivo, individuos homocigéticos en el alelo recesivo. Mediante
esta herramienta experimental verificé las predicciones de su
modelo. Segtn el principio de la segregacion, cualquier indi-
viduo heterocigético formaria dos tipos de gametos con igual
proporcion; por tanto, al cruzar este tipo de individuos con
los homocigotos recesivos se obtendria una descendencia for-
mada por dos clases fenotipicas con la misma proporcion (1:1)
(Fig. 1-6).

La proporcion 1:1 esperada en este tipo de cruzamientos
serfa la prediccién del modelo mendeliano. Mendel llevé a
cabo cruces de este tipo y en todos ellos obtuvo dos clases fe-
notipicas con proporciones 1:1. Por ejemplo, al cruzar plantas
de semilla amarilla de Ia F; con plantas de la linea verde, obtuvo
110 semillas, 58 de las cuales eran amarillas y 52, verdes.

-
) Retrocruzamiento es el cruce entre individuos de la F, con
alguno de sus parentales.

Cruzamiento prueba es el cruce entre un individuo heteroci-
g6tico con otro homocigético recesivo.

-
¢ e ;Por qué Mendel proponia que los factores hereditarios se-
gregaban cuando se formaban los gametos?

e ;Como se puede conocer si un organismo de fenotipo domi-
nante es homocigético o heterocigético?

e ;Cual es la diferencia entre un cruzamiento prueba y un re-
trocruzamiento? ¢En qué situacion un cruzamiento prueba
también es un retrocruzamiento?

® Relaciona gen, alelo, genatipo y fenotipo.

Cruzamiento dihibrido

Mendel también disefi6 experimentos en que se analizaban
simultaneamente dos caracteres. A este segundo tipo de cru-
zamientos se lo denomina cruzamiento dihibrido (Fig. 1-7).

Las plantas utilizadas como lineas parentales provenian de
dos lineas distintas: una producia semillas amarillas y de con-
torno liso y otra producia semillas verdes y rugosas. Las semi-
llas de la F, presentaron los caracteres dominantes ya descritos
en el primer tipo de cruzamientos, es decir, color amarillo y
contorno liso. Las plantas de la F, se autofecundaron y pro-
dujeron la F,. Los resultados de esta descendencia se muestran
en la tabla 1-2.

La clave de estos resultados se encuentra en la proporcion
9:3:3:1, que es el resultado de multiplicar dos proporciones
3:1; una hace referencia al caracter color y la otra a la forma:
(3 amarillo:1 verde) x (3 liso:1 rugoso) (Fig. 1-7).

Segtn esta idea, Mendel concluye que los resultados de la
F, son consecuencia de la existencia de dos sistemas de he-
rencia que se combinan al azar (de forma independiente).

Rugoso
Aa aa
W
F (T P,
Rugoso

Liso

Liso

. Ovulos ®

Genotipos
Polen . )

P S e} > 3
O 1/ Aa
Iy A ‘ 1/, h 2
e — 1
o @, | v
/2 a 1/2 a 2

Figura 1-6. Cruzamiento prueba en el caso de un heterocigoto en una
pareja alélica. La descendencia de un cruzamiento prueba depende de
los gametos que forme el individuo heterocigético, asi como de sus fre-
cuencias.

Si se mira con detalle la figura 1-8, podra observarse cémo
se combinan al azar estos dos caracteres, color y forma.

Esta combinacién al azar depende de la formacién de los
gametos en las plantas de la F; (Figs. 1-9 y 1-10).

En este tipo de cruzamientos se estan analizando simulta-
neamente dos parejas alélicas. Una de ellas es responsable de
los dos tipos de color (A = amarillo; a = verde) mientras que la
otra determina la forma de las semillas (B = liso; b = rugoso).
Durante la formacién de los gametos, las dos parejas alélicas
segregaran independientemente una de la otra. A esto se ha
denominado el principio de la combinacién independiente.

Cada gameto debe recibir un alelo A o a y un alelo Bo b de
tal manera que existen cuatro combinaciones posibles (AB, Ab,
aB y ab), cada una de ellas con igual frecuencia. Asi seran los
gametos que se produzcan en las plantas dihibridas, tanto por
el lado masculino como por el femenino (Figs. 1-9 y 1-10).

Para deducir los distintos gametos que van a producir las
plantas de la generacion F,, asi como sus frecuencias, se puede

TABLA 1-2. Resultados de la generacion F, del cruce

dihibrido entre amarillo liso y verde rugoso

Amarillo liso 315 9
Amarillo rugoso 101 3
Verde liso 108 3
Verde rugoso 2 1
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Figura 1-7. Esquema del cruzamiento dihibrido entre plantas de semillas
amarillas y lisas y plantas de semillas verdes y rugosas.

seguir el esquema de la figura 1-10, pero también se puede
recurrir al significado de la combinacién independiente que,
como se ha comentado anteriormente, no es, ni mas ni menos,
que la multiplicacion de lo que ocurre en cada uno de los sis-
temas de herencia. Segun el principio de la segregacion, las
plantas heterocigéticas Aa producen dos clases de gametos
igual de frecuentes, 1/2 Ay 1/2 a, lo mismo para la pareja Bb
(1/2By 1/2 b).

Cuando estos dos sucesos se producen simultaneamente
(esto ocurre en las plantas dobles heterocigéticas AaBb), el re-
sultado final es (1/2 A:1/2 a) x (1/2 B:1/2 b) = 1/4 AB:1/4 Ab:1/4
aB:1/4 ab.

Las combinaciones de estas cuatro clases de gametos en
las distintas fecundaciones posibles producen la proporcién
de 9:3:3:1 (Fig. 1-9).

Nuevamente, este modelo de herencia permite hacer pre-
dicciones y comprobarlas experimentalmente.

En el cruzamiento prueba, plantas diheterocigéticas de la
F, (AaBb) x plantas dobles homocigéticas recesivas (aabb), se
espera una descendencia compuesta por cuatro clases de se-
millas: amarillas lisas (AB), amarillas rugosas (Ab), verdes lisas
(aB) y verdes rugosas (ab), todas en igual proporcion (1:1:1:1)
ya que la descendencia de cualquier cruzamiento prueba de-
pende de los gametos que forme el individuo heterocigético
(Fig. 1-11).

Mendel llevé a cabo los cruzamientos que se indican a con-
tinuacién y pudo comprobar que los resultados que obtuvo
en cada uno de ellos se ajustaban perfectamente a los espera-
dos segun el principio de la segregacion:

1. ? F, amarillo liso x & verde rugoso.
2. 2 verde rugoso x & F, amarillo liso.

e Descendencia del cruzamiento 1: 31 semillas amarillas
lisas (AB), 27 amarillas rugosas (Ab), 26 verdes lisas (aB) y
26 verdes rugosas (ab).

3 liso = 9 amarillo liso (3 amarillo x 3 liso)

3 amarillo

1 rugoso —» 9 amarillo rugoso (3 amarillo x 1 rugoso)

3liso = 3 verde liso (1 verde x 3 liso)

1 rugoso — 1 verde rugoso (1 verde x 1 rugoso)

Figura 1-8. Resultado de una generacion F, segin un proceso de com-
binacién al azar de dos sistemas de herencia independientes.

e Descendencia del cruzamiento 2: 24 semillas amarillas
lisas (AB), 22 amarillas rugosas (Ab), 25 verdes lisas (aB) y
26 verdes rugosas (ab).

.
) El principio de la combinacion independiente explica como se
forman los gametos de un individuo doble heterocigético. Basta
multiplicar las dos segregaciones 1:1 esperadas para cada una
de las dos parejas alélicas de forma que el diheterocigoto pro-
duce cuatro clases de gametos en igual proporcion. La combi-
nacién independiente se puede expresar segln una operacion
matematica sencilla, la multiplicacion.

Cruzamiento trihibrido

Mendel también demostrd que los procesos de segregacion
y de transmisién independiente se podian aplicar al caso de
tres parejas de caracteres alternativos. A este tipo de cruzamien-
tos se le ha denominado cruzamiento trihibrido (Fig. 1-12).

Se parte de tres parejas alélicas, cada una de las cuales esta
implicada en la determinacién de un caracter. En estas tres
parejas, uno de los alelos va a ser dominante y el otro, recesivo.
Si se considera el cruzamiento AABBCC x aabbec, la generacion
F, que se obtenga estara compuesta por individuos heteroci-
goticos triples AaBbCc, cuyo fenotipo expresa los caracteres
dominantes A, By C. Cada individuo de la F; producira 8 tipos
de gametos distintos, con la misma frecuencia. Si se presta
atencion a la figura 1-12 podran deducirse los genotipos y los
fenotipos de la F,. Si se tiene en cuenta el principio de la com-
binacién independiente, es muy sencillo calcular tanto la se-
gregacion fenotipica como la genotipica. Cada pareja alélica
en la F, produce una proporcion fenotipica (3:1); por tanto, al
analizar simultaneamente las tres parejas, el resultado final es
el producto de tres segregaciones (3:1):

(BA:1a) x (3B:1b) x (3C:1c)=27ABC:9ABc:9 AbC:9
aBC:3 Abc:3 aBc:3 abC:labc

El mismo razonamiento se puede aplicar para deducir los
genotipos y sus frecuencias.
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AABB aabb

&
L|so amarillo

Rugoso, verde

AaBb
@
Liso, amarillo
'/ AB "/, Ab /,aB /,ab
Polen ) 4 ° o 4 ) 4 ° o 4

o
O ‘I/;A;
e
O 2NV

Fenotipos
. -
¢y @
9B 3Ab : 3aB : lab

Figura 1-9. Explicacion de los resultados del cruzamiento dihibrido.

e ;Enqué se basa el principio de la combinacion independiente?

o

Diheterocigdtico
Aa Bb

g FN !
1/2® 1/2@ 1/2 1/2@

 Relaciona segregacion y combinacion independiente.

® En el caso del cruce trihibrido, ¢ cuantos genotipos distintos
hay y con qué frecuencia apareceran en la correspondiente
generacion F,?

Polihibrido

De igual forma que en el caso del cruzamiento trihibrido,
1/4 1/4 1/4 1/4 los procesos de segregacion y de combinacion independiente
se pueden aplicar al caso de n parejas alélicas (1 loci) indepen-
dientes. En este caso se estarfa analizando la descendencia

Figura 1-10. Formacion de los gametos en un individuo diheterocigético  por autofecundacién de un heterocigoto en n loci o por cruza-
segun el principio de la combinacion independiente. miento de dos individuos heterocigéticos para los mismos n
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AaBb aabb
" \J @ "
Liso, amarillo Rugoso, verde
T Gwlos 03
L € ab Genotipos
Polen . N,
Q 1/4AB \J 1/4AB 1/4AaBb
S . 1 1
1/4Ab /4Ab /4Aabb
p— ! S— ( "
Q 1/433 ’\(iy 1/433 1/4aaBb
O 2 1/4ab @ I/ab 1/,aabb

Figura 1-11. Explicacion del cruzamiento prueba de un diheterocigoto.

loci. Se parte de n parejas alélicas, cada una de las cuales esta
implicada en la determinacién de un caracter. Se supondra
que en las 1 parejas alélicas uno de los alelos es dominante y
el otro, recesivo (Fig. 1-13).

Un polihibrido se obtiene del cruzamiento de dos lineas
puras (homocigéticas) que difieren en n loci AABBCC... NN x
aabbec... nn. La F, estara formada por individuos heterocigé-
ticos en n parejas alélicas (n loci) AaBbCc... Nn, cuyo fenotipo
expresa los caracteres A, B, C..., N. Cada individuo de la F,
producira dos tipos de gametos distintos en cada locus (A + a),
(B+b), (C+0)... (N +n)yun total de 2" gametos genéticamente
diferentes si se consideran las # parejas de alelos (1 loci) inde-
pendientes (2 x 2 x 2 x... x 2 =2").

Ademas del nimero de gametos distintos que produce el
polihibrido, puede calcularse el ntmero total de genotipos
distintos, distinguiendo los homocigéticos de los heterocigéti-
cos, y el nimero de fenotipos diferentes (Fig. 1-13 y Tabla 1-3).
También es posible averiguar la probabilidad o frecuencia con
que aparecera un genotipo o fenotipo determinado en la des-
cendencia por autofecundacién de un polihibrido o en el cru-
zamiento de dos polihibridos idénticos.

El nimero total de genotipos distintos se obtiene a partir
del namero de genotipos esperados para cada pareja de ale-
los (para cada locus). Para cada locus se esperan tres genotipos
con las siguientes proporciones: 1/4 homocigotos dominantes
+ 1/2 heterocigotos + 1/4 homocigotos recesivos (1:2:1), es decir,
tres genotipos distintos. Si se tienen en cuenta las n parejas
alélicas, (1/4 AA + 1/2 Aa + 1/4 aa), (1/4 BB + 1/2 Bb + 1/4 bb),
(1/4 CC + 1/2 Cc + 1/4 cc),... (1/4 NN + 1/2 Nn + 1/4 nn), el
numero total de genotipos distintos serfa 3 x 3 x 3 x... x 3
= 3" En cada locus existen dos genotipos homocigéticos di-

AaBhbCc x AaBbCc ’

(3/4h+1/42) x (3/4B + 1/4b) x (3/4C + 1/4¢c) =
27/64 ABC + 9/64 ABc + 9/64 AbC + 9/64 aBC +
3/64 Abc + 3/64 aBc + 3/64 abC + 1/64 abc

(3A:1a) x (3B:1b) x (3C:1c) =
27ABC : 9ABc : 9AbC : 9aBC : 3Abc : 3aBc : 3abC : labc

AaBbCC x aabbcc

1/8 ABC + 1/8 ABc + 1/8 AbC + 1/8 aBC +
1/8 Abc + 1/8 aBc + 1/8 abC + 1/8 abc

Figura 1-12. Cruzamiento trihibrido. Proporciones esperadas en la des-
cendencia por autofecudacion o por cruce de dos triheterocigotos y en
la descendencia del cruzamiento prueba de un triheterocigoto.

ferentes (AA y aa), (BB y bb), (CCy cc),... (NN y nn), por lo
que el numero total de genotipos homocigéticos diferentes,
si se consideran los n loci independientes, serfa 2 x 2 x 2 x...
x 2 = 2" El nimero de genotipos hetercigdticos distintos se
puede calcular como (3" - 2") el nimero total de genotipos
distintos (3") menos el nimero de genotipos homocigéticos
@).

Para cada pareja alélica se esperan dos fenotipos dife-
rentes con las siguientes proporciones: 3/4 dominantes + 1/4
recesivos (3:1). Si se tienen en cuenta las n parejas alélicas
(3/4A+1/4a), (3/4B+1/4b),(3/4C+1/4¢),... (3/4N + 1/4
n), el nimero total de fenotipos distintos seria 2 x 2 x 2 x...
x2=2"

Probabilidad de un genotipo

Como se ha descrito anteriormente, también es posible
averiguar la frecuencia con que aparecera determinado geno-
tipo. Para ello sélo se necesita utilizar la siguiente férmula, en
la cual 11 es el nimero total de parejas alélicas; d, el nimero de
loci en homocigosis dominante; h, el nimero de loci en hete-
rocigosis, y #, el ndmero de loci en homocigosis recesiva:
nl/(dlh!r]) (1/4)%(1/2)"(1/4)". Esta formula también recibe el
nombre de polinomio genotipico. La primera parte de esta
férmula [n!/(d!h!r])] es un nimero combinatorio que indica de
cuantas formas diferentes, con un total de 7 loci, es posible te-
ner d loci en homocigosis dominante, i loci en heterocigosis y
r loci en homocigosis recesiva, es decir, indica el nimero de
individuos que hay de un genotipo. La segunda parte de la
férmula [(1/4)4(1/2)"(1/4)"] indica la frecuencia de un genotipo
determinado.

Polinomio genotipico

aar (v (2] ()
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Figura 1-13. Descendencia de

‘ P, AABBCC... NN x P, aabhcc... nn ’

un polihibrido. Nimero de game-
tos, de genotipos y de fenotipos

l

‘ F, AaBbCb... Nn ’

Autofecundacion (%

2 2 2 2

3 3 3

2 2 2

Gametos: (A + a) (B + b) (C + ¢)... (N + n)
2l|

Genotipos: (AA + 2 Aa + aa) (BB + 2 Bb + bb) (CC + 2 Cc + cc)... (NN + 2 Nn + nn)

Genotipos: (A + a)*(B + )*(C + ¢)%.. (N + n)?

Fenotipos: 3A+1a) 3B+ 1b)BC+1¢)..3N+1n)

distintos.

3 =3

2 =7

Probabilidad de un fenotipo

También es posible calcular la frecuencia con que aparecera
un fenotipo determinado en la descendencia por autofecunda-
cién de un polihibrido. La férmula que se emplea en este caso,
en la cual 7 es el nimero total de parejas alélicas; d, el nimero
de loci con fenotipo dominante, y 1, el nimero de loci con feno-
tipo recesivo, es la siguiente: n//(dlr]) (3/4)? (1/4)". Esta f6rmula
también recibe el nombre de polinomio fenotipico. Al igual
que en el caso de los genotipos, la primera parte de la formula
[n!/(d!r!])] indica de cuantas formas posibles, con un total de
1 loci, es posible tener d loci con fenotipo dominante y # loci con
fenotipo recesivo, es decir, indica el nimero de individuos que
hay de un fenotipo. La segunda parte de la férmula [(3/4)*(1/4)]
indica la frecuencia de un fenotipo determinado.

Polinomio fenotipico

TABLA 1-3. Polihibrido. Gametos, genotipos homocigaticos,
genotipos heterocigoticos y fenotipos

genéticamente distintos. Numero total
de cigotos que deben considerarse
en la descendencia del polihibrido

Numero de gametos distinto: 2"

Ndmero de genotipos distintos: 3"

Numero de genotipos homocigéticos distintos: 2"
NUmero de genotipos heterocigéticos distintos: 3" — 2"
Numero de fenotipos distintos (dominancia completa): 27

NUmero de cigotos que se deben considerar: 272" = 22" = 4"

) La probabilidad de un genotipo o un fenotipo en la descendencia

de un polihibrido consta de dos partes. En primer lugar, el nt-
mero combinatorio indica el nimero de genotipos o fenotipos
diferentes que cumplen la condicién indicada y, en segundo
lugar, la frecuencia con que aparece cada uno de esos genotipos
o fenotipos.

¢ Se supone que se han cruzado dos lineas puras de una especie

vegetal que difieren en 5 foci independientes (AABBCCDDEE x
aabbccddee) y se ha obtenido el siguiente polihibrido en la Fy:
AaBbCcDdEe (pentaheterocigoto).

e ;Con qué probabilidad se obtendrian plantas con el fenotipo
ABCde en la descendencia por autofecundacion de este pen-
taheterocigoto?

e ;Con qué probabilidad aparecerian plantas con fenotipo
dominante en tres loci y fenotipo recesivo en dos en la des-
cendencia por autofecundacion de este pentahibrido
(AaBbCcDdEe)?

I B CONSECUENCIAS DE LA AUTOGAMIA

Mendel también explicé las consecuencias de la autogamia
o sistema de reproduccion por autofecundacion. Dicha expli-
cacion era importante ya que la especie con que habia puesto
de manifiesto los principios de la herencia era una especie
autégama. En el guisante (P. sativum), el polen procedente de
las anteras de una flor cae sobre el estigma de la misma flor.
Mendel dedujo lo que sucederia durante sucesivas generacio-
nes de autofecundacion si partia de una planta heterocigética
y suponia que cada planta dejaba, como término medio, 4 des-
cendientes.

Si se parte de una planta Aa y se la autofecunda, en la pri-
mera generacion se obtendria una planta AA, dos plantas Aa
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y otra aa (1AA:2Aa:1aa). Como se puede observar, la propor-
cién de heterocigotos en la primera generacién de autofecun-
dacion es 1/2 y se ha reducido a la mitad respecto a la genera-
cién inicial (Tabla 1-4). Si se autofecundan las cuatro plantas
de la primera generacién y cada una deja cuatro descendientes,
en la segunda generacion se tendran 6 plantas AA (4 descen-
dientes de la planta AA y 2 originadas a partir de las 2 plantas
Aa), 4 plantas Aa (descendientes de las 2 plantas Aa de la pri-
mera generacion) y 6 aa (4 descendientes de la planta aa y 2
originadas a partir de las dos plantas Aa).

La proporcién de heterocigotos en la segunda generacion
de autofecundacién es 1/4 (4/16). Como se puede observar,
la proporcién de heterocigotos se ha vuelto a reducir a la
mitad respecto a la generacion anterior. Si se autofecundan
las 16 plantas de la segunda generaciéon y cada una deja
4 descendientes, en la tercera generacién se tendra un total
de 64 plantas. De éstas, 28 (24 + 4) seran AA, 8 seran Aa y 28
(24 + 4), aa. La proporcién de heterocigotos en la tercera ge-
neracion es 1/8 (8/64), la mitad de la proporcién de la segunda
generacion. Por tanto, se puede concluir que con cada gene-
racion de autofecundacion la proporcién de heterocigotos se
reduce a la mitad respecto a la anterior. La proporcién de
heterocigotos después de n generaciones de autofecundacion
serfa 1/2". La proporcién de homocigotos después de n ge-
neraciones de autofecundaciéon seria 1 — (1/2") y, como se
puede observar, bastan unas cuantas generaciones (1 superior
a 10) de autofecundacién para que la inmensa mayoria de
los individuos sean homocigoticos y practicamente no que-
den heterocigotos. La autogamia conduce a la homocigo-
sis. Por este motivo, las variedades de guisante utilizadas
por Mendel en sus experimentos eran lineas puras formadas
por individuos homocigoéticos.

) Como consecuencia genética de la autofecundacion, desapare-

cen los heterocigotos. Una poblacion de una especie autdgama
estara formada por individuos homocigéticos en todos sus foci.
Sin embargo, la autogamia no conduce necesariamente a la
uniformidad genética ya que los individuos de especies auto-
gamas tienen diferentes genotipos homocigéticos. Las variedades
de guisante que Mendel cruzaba mostraban diferentes genotipos
homocigéticos.

Capitulo 1. Principios basicos de la herencia n

Lo que sucede en una pareja de alelos puede extenderse al
resto de las parejas de alelos. Si se supone que todas son in-
dependientes, la proporcion de individuos heterocigotos en
x loci después de n generaciones de autofecundacién seria
[(1/27)]*y la proporcién de homocigotos seria [1 — (1/27)]".

B B ANALISIS ESTADISTICO APLICADO
AL MENDELISMO

Los investigadores dedicados a la genética con frecuencia
llevan a cabo cruzamientos y obtienen resultados parecidos,
pero no idénticos a los esperados. Por tanto, es necesario dis-
poner de alguna herramienta estadistica que permita decidir
hasta qué punto los datos observados se ajustan a los espera-
dos. El método estadistico que permite tomar este tipo de de-
cisiones es la prueba de la % (ji al cuadrado) de bondad
de ajuste. ;En qué casos es aplicable la prueba de la *? En di-
ferentes tipos de cruzamientos, y en otras situaciones, se ob-
servan individuos de distintas clases o categorias (fenotipos o
genotipos); por ejemplo: individuos rojos, blancos, machos,
hembras, heterocigotos, homocigotos, etc. Ademas, a menudo
es necesario comparar los valores observados de cada una de
las clases o categorias de individuos con los esperados segtin
una hipétesis determinada. Esta es la situacion en que habi-
tualmente se aplica la prueba de la x* comparacion de los re-
sultados observados con los predichos por una hipétesis de-
terminada.

Cuando Mendel realiz6 sus experimentos, obtuvo unos re-
sultados en sus cruzamientos que se parecian bastante a los
valores teéricos esperados, pero ;hasta qué punto seria acep-
table una desviacion entre los valores observados y los espe-
rados? El genotipo de un individuo depende de la unién alea-
toria de los gametos paterno y materno y, por tanto, cada tipo
de descendiente de un cruzamiento tiene una probabilidad de
aparecer determinada. La genética no es una ciencia exacta ya
que trabaja con segregaciones fenotipicas o genotipicas ex-
presables en términos de probabilidad.

Prueba de la x* de bondad de ajuste

Karl Pearson (1898) desarroll6 la prueba de la x> Esta
prueba se aplica en situaciones concretas de la siguiente
manera: si se tienen los valores observados 0,, 0,, 05,... 0,

TABLA 1-4. Consecuencias de la autogamia. Proporciones de los diferentes tipos de descendientes en las sucesivas

generaciones por autofecundacion

Generacion

2 6 4
3 28 8
4 120 16
5 496 32
n

Numero de descendientes

| Nimeodedescendientes | Propordones |
| apartirdelbbio | M| A w | o m | A e
1 1 2 1 1

2 1

6 3 2 3
28 7 2 7
120 15 2 15
496 31 2 31
2"—1 2 2"—1
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(30;=N) en la descendencia de un cruzamiento en que los
valores tedricos esperados en cada tipo de descendiente son
€, €y €,,... €, el valor de la y? se calcula como se indica en la
tabla 1-5.

Este método se basa en estimar las desviaciones entre los
valores observados y los esperados. El valor de la x*se con-
vierte en un valor de probabilidad, de que estas desviaciones
se produzcan por azar, mediante tablas o abacos (Tabla 1-6).
El valor de probabilidad asociado a la y? significa el tanto
por ciento de veces que se estaria dispuesto a correr el riesgo
de rechazar la hipétesis aunque fuera cierta (5 de cada 100,
1 de cada 100, etc.).

La prueba de la %? es una manera simple y sencilla de cuan-
tificar las diferentes desviaciones esperadas por el azar si una
hipétesis es cierta. Para calcular el valor de probabilidad (P) en
las tablas o dbacos, hay que tener en cuenta los grados de li-
bertad (GL), que son tantos como las clases que se estan consi-
derando menos uno (grados de libertad = ntimero de clases —1).
Si se ha realizado un cruzamiento en que se ha obtenido N
descendientes de dos tipos distintos, una vez que se han con-
tado los individuos de una de las clases, el nimero de individuos
del otro tipo queda fijado ya que es igual al total (N) menos los
de la primera clase. Por este motivo, hay que restar un grado de
libertad. Debe tenerse en cuenta lo siguiente:

e La prueba de lax’ no se puede aplicar a frecuencias relativas
(probabilidades o porcentajes). Sélo se puede aplicar a fre-
cuencias absolutas. En este dltimo caso hay que transfor-
marlas primero en frecuencias absolutas.

e No se puede aplicar cuando la frecuencia esperada de al-
guna de las clases es menor de 5.

TABLA 1-5. Calculo de la variable ?

Valores observados o, 0o, ©0; ... 0O .. O,
Valores esperados e & | & | o | & e,
Desviaciones (o,—e) d; d, dy ... d ... d,
2= (Observados — esperados)?
Esperados

a@ _dt & & a’ d;’

=Y = b — e

€ € € € € €n

e En aquellos casos en que las frecuencias esperadas estan
comprendidas entre 5 y 10, por tratarse de muestras pe-
quenas, es necesario aplicar la transformacién de Yates:

d. - 0,5)
ey e )

Hay que suponer que se ha realizado un cruzamiento
prueba entre un heterocigoto (Aa) y un homocigoto recesivo
(aa). La hipdtesis que va a probarse en este caso consiste en
que en la descendencia de este cruzamiento prueba se espera
obtener 1/2 de individuos de fenotipo dominante (A) y 1/2 de
individuos de fenotipo recesivo (a). Por consiguiente, se espera
una proporcion 1A:1a. Si los resultados observados se parecen
mucho o coinciden con los esperados, se aceptaria esta hip6-
tesis, pero si los resultados observados difieren mucho de los

TABLA 1-6. Tabla de distribucion de la %2 Grados de libertad, valores de probabilidad asociados y significacion

Probabilidad

[ e o | | o e T [ Teas e[ Tem ]

1 0,004 0,02 0,06 0,15 0,46
2 0,10 0,21 0,45 0,71 1,39
3 0,35 0,58 1,01 1,42 2,37
4 0,71 1,06 1,67 2,20 3,36
5 1,14 1,61 2,34 3,00 4,35
6 1,63 2,20 3,07 3,83 5,35
7 2,17 2,83 3,82 4,67 6,35
8 2,73 3,49 4,59 5,53 1,34
9 3,32 417 5,38 6,39 8,34
10 3,94 4,87 6,18 1,27 9,34
11 4,57 5,58 6,99 9,23 10,34
12 5,23 6,30 7,81 10,18 11,34

1,07 1,64 2,71 3,84 6,64 10,83
2,41 3,22 4,60 5,99 9,21 13,82
3,66 4,64 6,25 7,82 11,34 16,27
4,88 5,99 1,78 9,49 13,28 18,47
6,06 7,29 9,24 11,07 15,09 20,52
7,23 8,56 10,64 12,59 16,81 22,46
8,38 9,80 12,02 14,07 18,48 24,32
9,52 11,03 13,36 15,51 20,09 26,12
10,66 12,24 14,68 16,92 21,67 27,88
11,78 13,44 15,99 18,31 23,21 29,59
12,90 14,63 17,27 19,70 24,72 31,26
14,01 15,82 18,55 21,30 26,22 32,91

e | o

GL: grados de libertad.
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esperados, se rechazaria. Por tanto, se necesita un método que
permita decidir hasta qué punto los resultados observados y
los esperados se parecen.

Si en el cruzamiento prueba se ha obtenido un total de 100 des-
cendientes, aunque sea cierta la hipdtesis, no se esperaria que
la segregacién observada fuese siempre 50 A y 50 a. Por azar
podrian obtenerse descendencias con una desviacion pequefia
respecto a los valores esperados, como 52 descendientes de fe-
notipo A y 48 de fenotipo a, que serfan frecuentes. También, se
esperarfan desviaciones mayores, como 60 A 'y 40 a, aunque se-
rfan menos frecuentes. Incluso serfa posible esperar descen-
dencias en que hubiera 100 individuos A aunque estas desvia-
ciones serfan muy improbables (1/2)'®. Cada tipo de desviacién
o cada tipo de familia o descendencia tiene una probabilidad
esperada de desviacion diferente, incluso aunque sea cierta la
hipétesis. Por tanto, ;cémo puede rechazarse la hipdtesis? Por
convencion, si existe una probabilidad menor del 5 % (P < 0,05)
de observar un tipo de desviacién, se puede rechazar la hipétesis.
En otras palabras, si la probabilidad (P) asociada con la x> es
menor del 5 % (P < 0,05), esto significa que los datos observados
difieren significativamente de los esperados, segin nuestra hipo-
tesis, y puede rechazarse la hipétesis. En cambio, si el valor de
P asociado con la x? es mayor del 5 % (P > 0,05), ello significa
que los valores observados no difieren significativamente de los
esperados y puede aceptarse la hipdtesis.

En los experimentos en que analiz6 la forma de las semillas
(lisa o rugosa), Mendel cruzé una linea pura de semillas lisas
con otra de semillas rugosas y obtuvo una primera generacién
filial (F,), en la cual todas las semillas eran de tipo liso (caracter
dominante). Posteriormente, autofecundé por separado las
plantas de la F, y obtuvo varias descendencias F,. Encontré ca-
sos extremos en que la segregacion observada fue 43 lisas y
2 rugosas (descendencia de la planta 11 de laTabla 1-7) y casos

TABLA 1-7. Resultados de la autofecundacion

de 12 plantas de la F, del cruzamiento
monohibrido liso por rugoso

1 45 12
2 27 8
3 24 7
4 19 10
5 32 1
6 26 6
7 88 24
8 22 10
9 28 6
10 25 7
11 (caso extremo de desviacion) 43 2
12 (caso extremo de desviacion) 14 15
Total (suma de las 12 plantas) 393 118
Valores esperados 383,25 127,75

Capitulo 1. Principios basicos de la herencia n

en que la segregacion observada fue de 14 lisas y 15 rugosas
(descendencia de la planta 12 de la tabla 1-7).

Si se tiene en cuenta que la segregacion fenotipica esperada
era 3/4 lisas y 1/4 rugosas, esta claro que las dos segregaciones
extremas mencionadas se desvian notablemente de lo esperado
aunque por azar es posible que aparezcan, si es cierta esta hi-
potesis. Ademas, de las segregaciones extremas indicadas,
también observé una considerable fluctuacion de las segrega-
ciones por autofecundacién de otras plantas (obsérvense las
10 primeras plantas de la Tabla 1-7). En la tabla 1-7 se muestran
las F, obtenidas por autofecundacion de 12 plantas distintas
delaF,.

Si se lleva a cabo una prueba de ? con los datos totales (la
suma de las 12 plantas), se comprueba que los valores obser-
vados son 393 semillas lisas y 118 rugosas (N = 393 + 118 =
511). Los valores esperados, suponiendo que se cumpla el prin-
cipio de la segregacion de Mendel, son 3/4 N (3/4 511 = 383,25)
y 1/4 N (1/4 511 = 127,75). ;Hasta qué punto puede admitirse
que los valores observados se ajustan a los esperados?

(118 - 127,75)?
127,75

. (393-383,25)

= 0,992
% 383,25

Teniendo en cuenta que los grados de libertad son el na-
mero de clases menos uno (2 — 1 = 1), si se busca este valor
(0,992) en la tabla de distribucion de %> con un grado de liber-
tad, se puede observar que le corresponde una probabilidad
comprendida entre 0,5y 0,3 (0,5 < P < 0,3), siendo dicho valor
mayor que 0,05 (5 %), que es el nivel de significacion admitido.
Por ello, puede afirmarse que los datos observados no difieren
significativamente de los esperados, es decir, que lo observado
se ajusta a lo esperado segtin esta hipétesis. Por consiguiente,
se admitirfa que los resultados, en conjunto, se ajustan al prin-
cipio de segregacion propuesto por Mendel.

Sin embargo, esta claro que hay descendencias de plantas
de F, que se desvian con claridad de lo esperado (plantas 11y
12 de la Tabla 1-7). Ademas, hay otras, como la descendencia
de la planta 4, que no estd muy claro si se ajustan o no (19
lisas y 10 rugosas) sin realizar una prueba de > Por este mo-
tivo, es importante conocer lo que sucede en cada descen-
dencia por separado para tomar decisiones posteriormente.
Por ejemplo, no parece conveniente sumar los datos de aquellas
descendencias que por separado no se ajusten a lo esperado
ya que se estarian mezclando datos que son heterogéneos.
Para decidir qué datos son heterogéneos o no, puede emplearse
otro método estadistico, la prueba de la %* de heterogeneidad.

Prueba de la x? de heterogeneidad

La prueba de heterogeneidad esta indicada cuando un ex-
perimento determinado (p. €j., un cruzamiento) se realiza
varias veces (en varios laboratorios distintos o en el mismo la-
boratorio en diferentes momentos). Por tanto, se trata de deter-
minar estadisticamente si las distintas repeticiones (cruza-
mientos) han dado resultados homogéneos segin una
hipétesis determinada. En este caso, se utiliza la propiedad de
que la suma de varias * es otra % con un nimero de grados
de libertad igual a la suma de los grados de libertad (GL) de
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cada repeticion del experimento. La x> de heterogeneidad se
calcula como la suma de %> menos la x>de la suma. La x* de la
suma es el resultado de considerar todos los experimentos
(cruzamientos) como si fueran solamente uno.

X’ de heterogeneidad = suma de ) — x’ de la suma

Puede ilustrarse esta situacién con los datos obtenidos
por Mendel para la forma de las semillas que aparecen en la
tabla 1-8.

Como se puede observar en la tabla anterior, a los valores
de y? correspondientes a cada experimento (la descendencia de
cada planta de la F)) les corresponden valores de probabilidad
(P) mayores de 0,05 (5 %), con un grado de libertad (GL), en
todos los casos, excepto en las descendencias de las plantas
11 y 12 (indicadas en rojo en la Tabla 1-8). En estos dos
altimos casos, los valores de probabilidad correspondientes
son menores a 0,05 (5 %) y, por tanto, los resultados obser-
vados no se ajustan a los esperados segin nuestra hipotesis.
En las de la F, en que los valores esperados para algunas de
las clases estaban comprendidos entre 5y 10 se ha utilizado
la transformacion de la *>deYates (marcadas con un asterisco
en la tabla). Ademas, también se pone de manifiesto que a la
x? de heterogeneidad obtenida (23,51) le corresponde un
valor de probabilidad (P) asociado, con 11 grados de libertad
(12 =1 =11; los grados de libertad se suman y se restan) in-
ferior a 0,05 (5 %), lo que indica que estos experimentos no

TABLA 1-8. Prueba de la i? de heterogeneidad aplicada

a los datos obtenidos por Mendel en el
cruzamiento monohibrido liso por rugoso

1 45 12 57 0,474 1
2 27 8" 35 0,09 1
3 24 77 31 0,011 1
4 19 10* 29 0,93 1
5 32 11 43 0,008 1
6 26 6" 32 0,375 1
7 88 24 112 0,762 1
8 22 10% 32 0,375 1
9 28 6" 34 0,627 1
10 25 7" 32 1,042 1
1 43 2 45 10,141 1
12 14 15% 29 9,667 1
Suma de 5 24502 12
%% de la suma 393 118 511 0,992 1
% de heterogeneidad 23,51 11

GL: grados de libertad.

son homogéneos. Es facilmente deducible, de lo que se ha
observado hasta el momento, que los dos experimentos que
no son homogéneos con el resto son los correspondientes a
las descendencias de las plantas 11y 12. Por tanto, a pesar de
que la %? de la suma (0,992), que incluye los datos de las
plantas 11y 12, no sea significativa con un grado de libertad,
es mejor no juntar los datos correspondientes a estas dos
plantas con los del resto.

También interesa indicar que la descendencia de la planta
10, con 19 semillas lisas y 10 rugosas, a pesar de que muestra
una segregacion, que a primera vista parece que se desvie de
lo esperado, en cambio, tras realizar la prueba de %* corres-
pondiente, puede comprobarse que se ajusta a lo esperado
seglin esta hipotesis.

Aplicacién de la prueba de la x? al cruzamiento
de prueba de un diheterocigoto

Se ha realizado un cruzamiento prueba de un diheterocigoto
(AaBb) por un homocigoto recesivo (aabb). En la descendencia
de 97 individuos se han observado 24 de fenotipo AB, 25 Ab,
22 aB'y 26 ab. Lo esperado, si se cumple el principio de la com-
binacién independiente propuesto por Mendel, seria una segre-
gacion 1/4 AB, 1/4 Ab, 1/4 aB y 1/4 ab. Sin embargo, es necesario
tener presente que la proporcion esperada, en caso de indepen-
dencia (1AB:1Ab:1aB:1ab), sélo se puede cumplir si previamente
se demuestra que cada locus por separado se ajusta a la segrega-
cién esperada de 1/2:1/2. En otras palabras, si la segregacion del
locus A,a se ajusta a 1/2 A + 1/2 a y la del locus B,b se ajusta a 1/2
B + 1/2 b, que son los valores esperados en caso de que se
cumpla el principio de segregacion, la segregacion combinada
de ambos se ajustara a (1/2 A+ 1/2a)(1/2B +1/2b) = 1/4 AB +
1/4 Ab + 1/4 aB + 1/4 ab. Por consiguiente, para comprobar
nuestra hipétesis (;se cumple la combinacién independiente?),
primero tiene que comprobarse mediante una prueba de x*que
cada pareja alélica por separado segrega correctamente. Una vez
que se ha demostrado esto, podra realizarse otra prueba de %?
para probar la combinacién independiente.

En primer lugar, se analizara la segregacion observada en
cada pareja alélica. Dicha segregacién se indica en la tabla 1-9.

Posteriormente, se calcula la *de cada locus:

. (49-4857  (48-485)
X = + =0,0103
a 485 485
46 - 485) (51 - 48,5)
X2, = ( y o, X ) =0,2577
/ 485 485

Ambas y* tienen un grado de libertad (ndimero de clases — 1).
El valor de probabilidad (P) asociado con ambas con un grado
de libertad es mayor que 0,05 (5 %); por tanto, la segregacion
observada en cada locus se ajusta a la esperada (1/2 + 1/2), es
decir, se cumple el principio de la segregacién. Por consi-
guiente, a continuacién puede comprobarse si se cumple el
principio de la combinacién independiente mediante otra
prueba de %* en que se consideran ambas parejas alélicas si-
multdneamente. En la tabla 1-9 se indican los valores obser-
vados y los esperados en caso de independencia.
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TABLA 1-9. Analisis de la segregacion observada en cada
pareja alélica en el caso de un cruzamiento
de prueba de un diheterocigoto

Valores observados 22+25=49 22+26=148 97
Proporcion esperada 12 112
Valores esperados 48,5 48,5 97

Valores observados 24 +22=46 25+ 26=051 97
Proporcion esperada 112 1/2
Valores esperados 48,5 48,5 97

(25 - 24,25)?
24,25

(24 - 24,25)?
T 2425

2

(22 - 24,25)?
24,25

(26 - 24,25)?
=0,36
24,25

En este caso, el nimero de grados de libertad es 3 (GL=4-1
= 3) ya que el nimero de clases o fenotipos diferentes es 4. El
valor de probabilidad (P) asociado con esta x> con 3 GL es
superior a 0,05 (5 %) y, por tal motivo, puede concluirse que
la segregacion observada en este cruzamiento prueba se ajusta
a la esperada en caso de independencia.

Es importante volver a reiterar que la segregacion esperada
en un cruzamiento prueba en caso de independencia (1/4
AB + 1/4 Ab + 1/4 aB + 1/4 ab) solo se cumple si cada pareja
alélica (o locus) segrega, a su vez, correctamente por separado,
es decir, si cada locus cumple el principio de la segregacion y
produce dos clases de gametos en igual proporcion (1/2 +
1/2).

) Existen diferentes tipos de pruebas de 2. El mas utilizado para
comprobar si las descendencias obtenidas se ajustan a los prin-
cipios de segregacidn y combinacién independiente propuestos
por Mendel es la prueba de bondad de ajuste. Cuando se desea
saber si es posible juntar los datos de descendencias equivalentes
procedentes de diferentes laboratorios u obtenidas en distintos
momentos se emplea la prueba de ? de heterogeneidad.

I B PROBABILIDAD DE UNA FAMILIA

Si en un cruzamiento determinado se conocen las proba-
bilidades teéricas con que apareceran los distintos fenotipos
o genotipos, se puede calcular la probabilidad de obtener de-
terminada familia o descendencia.

Se supone que en un cruzamiento determinado se obtie-
nen N descendientes de las clases fenotipicas o genotipicas
€1, €y €;,... €,. Las probabilidades tedricas esperadas en cada

Capitulo 1. Principios basicos de la herencia

clase genotipica o fenotipica son P;, P,, P;,... P, y el nimero
de individuos observados de cada clase fenotipica o genoti-
pica es ay, a,, as,... a,. La suma de los individuos observados
de cada clase es igual al total de descendientes (N = a; + a, +
ag+... +a,).

Si se tiene en cuenta que cada descendiente es un suceso
independiente del anterior, ya que proceden de la unién de
gametos masculinos y femeninos distintos, la probabilidad
de obtener esta familia serfa:

N!
_ (P)% (P2 (P)%s ... (P)%
e o) P (P (Py)%s ... (B)

Donde N//(a,! a,! aj!... a,!) es un nimero combinatorio que
indica de cudntas formas diferentes, con un total de N des-
cendientes, hay a, individuos del tipo e, a, de la clase e, a,
del tipo e; y a, de la clase e,,.

°
¢ En la descendencia por autofecundacion de una planta hetero-

cigotica (Aa), para el color de los cotiledones del guisante se
han obtenido 7 semillas de cotiledones amarillos y 3 de cotile-
dones verdes. ; Cudl es la probabilidad de haber obtenido esta
familia o descendencia?

B B TAMANO DE LA FAMILIA

A veces, los mejoradores de especies animales o vegetales
estan interesados en obtener individuos con un fenotipo o
genotipo determinado. Para ello suelen realizar cruzamientos
en que los individuos deseados aparecen con determinada
frecuencia. En estas situaciones es importante conocer el ni-
mero minimo de descendientes que es necesario obtener en
el cruzamiento realizado para conseguir que aparezca, al me-
nos, un individuo como el deseado. Este tipo de calculo puede
ahorrar esfuerzos y recursos que podrian consumirse si se ob-

) En muchos programas de mejora animal y vegetal a veces inte-

resa obtener individuos con un fenotipo determinado. Para ello
es necesario conocer la frecuencia esperada de dicho tipo de
individuo y, ademés, a veces se desea conseguir el individuo
con el menor gasto de recursos posibles. Para ello hay que ave-
riguar no sélo la probabilidad de obtener el individuo deseado,
sino también el nimero minimo de descendientes para que, al
menos, uno de ellos tenga la condicién buscada.

-
¢ Suponga que se ha cruzado una linea pura de guisantes de flor
purpura con otra linea pura de guisantes de flor blanca. El
hibrido obtenido se autofecunda para obtener la sequnda ge-
neracion filial (F,).
e Sidesea tener una fiabilidad del 95 % de que haya, al menos,
una planta de flores blancas en esta F,, indica el nimero mi-
nimo de descendientes que seria necesario obtener en esta F,.

e Calcule el nimero minimo de descendientes en el supuesto
de una fiabilidad del 99 %.

Genética. Conceptos esenciales. ©2013. Editorial Médica Panamericana



n Seccion I. Genética de la transmision. Genes y cromosomas

tuvieran mas descendientes de los necesarios. Si en el cruza-
miento realizado se conocen las probabilidades tedricas con
que aparecen los diferentes genotipos o fenotipos, puede calcu-
larse el tamafo minimo (N) que debe tener una descendencia
(o familia) para tener cierta probabilidad (p) de que aparezca,
al menos, un individuo con el fenotipo o genotipo deseado
cuya probabilidad tedrica es t.

La probabilidad de que ninguno de los miembros de la fa-
milia o descendencia sea del fenotipo o genotipo deseado sera
(1- DN, Esta es la probabilidad de una familia en que ninguno
de los individuos es de la clase deseada. Naturalmente, si se
quiere tener un certeza o probabilidad alta de obtener, al me-
nos, un individuo del tipo deseado, debe imponerse un valor

Resumen

de probabilidad (p) grande. De esta forma, el error que se per-
mite (1 — p) serd pequefio. Para ello debe conseguirse que la
probabilidad de la familia en que ninguno de los individuos
es de la clase deseada (1 — t)N sea menor que el error que se
permite (1 - p).

1-DN< @ -p); N>log(1-p)/log(1-1)

El cambio de sentido en la desigualdad se debe a que los
logaritmos de valores inferiores a la unidad son negativos.

Cuanto mayor sea la seguridad deseada, mayor sera el nt-
mero de descendientes que es necesario obtener.

e Gen es la particula que controla determinado caracter y por la
cual se transmite dicho caracter de padres a hijos.

e Los genes son entidades sujetas a variacion. Las distintas variantes
que puede producir un gen son los alelos.

e Ellugar que ocupa un gen concreto en un cromosoma se denomina
locus.

e El conjunto de los distintos alelos de un individuo forma su geno-
tipo y el fenotipo es la expresion del genotipo.

e Los alelos se encuentran por pares. A un genotipo formado por
dos alelos idénticos se le denomina homocigatico. Si el genotipo
esta formado por dos alelos distintos, se le denomina hetero-
cigdtico.

e En los cruces monohibridos de Mendel, el caracter parental que
se manifestaba uniformemente en la generacion F, se denomind
dominante y el cardcter recesivo aparecia en la generacion F,
junto con el caracter dominante. En este caso se tenian dos alelos;
uno serfa responsable del caracter dominante (el alelo dominante)
y otro, del recesivo (el alelo recesivo).

e Los dos alelos de un individuo heterocigético, cuando forma sus
gametos, se separan de manera igualitaria, es decir, la mitad de
los gametos serd portador de uno de los alelos mientras que la
otra mitad lo sera del segundo alelo. En ello consiste el principio
mendeliano de la segregacion.

e Las proporciones 3:1y 1:2:1 encontradas por Mendel en la gene-
racion F, del cruce monohibrido se explican por la existencia de
un alelo dominante y otro recesivo y por el principio de la segre-
gacion. La relacion 3:1 indica los fenotipos que aparecen en la
generacion F, y en qué proporcion se encuentran mientras que
la proporcién 1:2:1 hace referencia a los genotipos. Ambas pro-
porciones también se conocen como segregaciones. La proporcion
3:1 es la segregacion fenotipica esperada en el cruce de dos indi-
viduos heterocigéticos para una pareja alélica en que hay un alelo
dominante y otro recesivo. La proporcion 1:2:1 es la segregacion
genotipica esperada en el mismo tipo de cruzamientos.

e La proporcion 9:3:3:1 encontrada por Mendel en la generacion F,
del cruzamiento dihibrido es el resultado de multiplicar dos se-
gregaciones 3:1 o, lo que es lo mismo, combinar al azar dos siste-
mas de herencia independientes. Esto constituye el principio de la
combinacién independiente. Este principio también explica cémo
se forman los gametos de un individuo diheterocigético mediante
una combinacion al azar de los alelos de las dos parejas alélicas.

e El cruce entre un individuo heterocigético y otro homocigatico re-
cesivo se conoce como cruzamiento prueba. Mendel utilizé este
cruzamiento para comprobar sus hipétesis. También se suele utilizar
para saber si un individuo de fenotipo dominante es homocigético
o heterocigético.

e Los principios de segregacién y combinacién independiente se
pueden aplicar para deducir segregaciones fenotipicas y genotipicas
en cruzamientos mas complejos, como en el caso de los individuos
heterocigoticos triples o, de un modo general, como en el caso
del polihibrido.

e La reproduccion por autofecundacion, la autogamia, tiende a re-
ducir el nimero de individuos heterocigaticos en una poblacion y
a aumentar el de los homocigoticos.

e Lagenética, al no ser una ciencia exacta, necesita métodos estadisticos
para analizar los resultados que se obtengan en los cruzamientos
que plantee el investigador. La prueba de la ¢ es uno de ellos. Con-
siste en estimar las desviaciones entre los valores observados y los
esperados. El valor de la 5 indica cudl es la probabilidad de que
dichas desviaciones se deban al azar. Hay distintos tipos de pruebas
de la 2 como la prueba de la %* de bondad de ajuste, que se
emplea para cuantificar las diferentes desviaciones esperadas por
azar si una hipdtesis es cierta, o la prueba de la ¢ de heterogeneidad,
que trata de determinar estadisticamente si las distintas repeticiones
de un experimento, en este caso cruzamientos, han producido resul-
tados homogéneos seguin una hipétesis determinada.

e Conocido el determinismo genético de un caracter, asi como los
genotipos de los individuos parentales, se puede calcular con qué
probabilidad se va a obtener determinada descendencia.
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Autoevaluacion

Problema

Se supone que se han cruzado dos lineas puras de una especie

vegetal que difieren en 5 foci independientes (AABBCCDDEE x aabbccd-

Capitulo 1. Principios basicos de la herencia n

Locus Genot!po Probabilidad
descendiente

dee) y se ha obtenido el siguiente polihibrido en la generacién F;: Aa AA 4
AaBbCcDdEe (pentaheterocigoto). Bb BB 114
1. ¢Con qué probabilidad se obtendrian, en la descendencia por Cc Cc 12
autofecundacion de este pentaheterocigoto, plantas con el siguiente
genotipo: AABBCcddee? Dd dd 1/4
2. ¢Con qué probabilidad aparecerian, en la descendencia por auto- Ee e 1/4
fecundacion de este pentahibrido (AaBbCcDdEe), plantas con dos
loci en homocigosis dominante, uno en heterocigosis y dos en ho- AABBCcddee 1/4-1/4-112:1/4-174 = 1/512
mocigosis recesiva?
Solucion 2. En este caso, no se pregunta por un genotipo concreto ya que no

1.

Como puede observarse, se pregunta por un genotipo concreto
que tiene dos /oci en homocigosis dominante (AABB), uno en he-
terocigosis (Cc) y dos en homocigosis recesiva (ddee). Puede res-
ponderse a esta pregunta analizando lo que sucede en cada pareja
alélica por separado y después considerarlas todas simultaneamente.
La probabilidad de ser homocigoto dominante (AA)en el locus A,a
es de 1/4 (1/4 AA+ 1/2 Aa + 1/4 aa), la de serlo (BB) en el locus
B,bes también de 1/4 (1/4 BB+ 1/2 Bb + 1/2 bb), la probabilidad
de ser heterocigoto (Cc)en el locus Gces 1/2 (1/4 CC+ 1/2 Cc+
1/4 cc), la probabilidad de ser homocigoto recesivo (dd) en el locus
Ddes 1/4 (114 DD + 1/2 Dd + 1/4 dd) y la de serlo (ee) en el
locus E,e es también 1/4 (1/4 EE+ 1/2 Ee+ 1/4 ee). Por tanto, si se
tienen en cuenta los cinco foci independientes, la respuesta seria
(1/4)2(1/2)(1/4)?, como se puede observar a continuacion:

se ha especificado qué /oci estan en homocigosis dominante o re-
cesiva ni qué /ocus esta en heterocigosis. Por ejemplo, los siguientes
genotipos cumplen la condicién: AABBCceedd, AaBBCCeedd,
AABbCCeedd, aabbCcEEDD, etc. Por tanto, existen varias formas
distintas de ser homocigoto dominante en dos /oci, homocigoto
recesivo en otros dos y heterocigoto en uno con un total de cinco
loci. Por consiguiente, ademas de tener en cuenta la segunda
parte de la formula del polinomio genotipico, también debemos
considerar la primera parte. La primera parte de la formula del
polinomio genotipico /n//(d!h!r!)] indica cudntos genotipos
distintos cumplen la condicion. En este caso serfan 5!/(211121) =
30. Por lo tanto, la respuesta correcta a la pregunta seria la fre-
cuencia de cada genotipo concreto (1/4)%(1/2)(1/4)? multiplicada
por el nimero de genotipos distintos (30) que cumplen la condicion:
30 x (1/4)(1/2)(1/4)2.
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