Introd_uccic’)n a la
Genética

Albinismo en los hopis

levandose unos 300 metros por encima del desierto, la

meseta Black Mesa domina el horizonte del Desierto
Encantado y proporciona un punto de referencia familiar
para los viajeros que pasan por el noreste de Arizona.
Black Mesa 0 “meseta negra” no es sélo la denominacién
de una formacién geoldgica prominente, sino que tam-
bién es el hogar ancestral de los nativos hopi de los
Estados Unidos. Las estribaciones de la colina se adentran
en el desierto y a lo largo de ellas, o en la parte superior de
cada una, hay una aldea hopi. La mayoria de las aldeas son
pequefias y tienen sélo una docena de habitantes, y son in-
creiblemente antiguas. Una de ellas, Oraibi, ha existido en
la Black Mesa desde 1150 d. C. y representa el asentamien-
to habitado de manera ininterrumpida mas antiguo de
América del Norte.

En 1900, Alés Hrdli€ka, un antropdlogo y médico que
trabajaba para el American Museum of Natural History
(Museo Americano de Historia Natural), visito las aldeas
hopi de Black Mesa y realizé un descubrimiento sorpren-
dente. Entre los hopis hallé once personas blancas, no
caucasicas, sino realmente nativos hopi estadounidenses
blancos. Estas personas presentaban un trastorno genético
conocido como albinismo (Figura 1.1).

El albinismo esta causado por un defecto en una de las
enzimas necesarias para la produccién de melanina, el
pigmento que oscurece nuestra piel, el cabello y los ojos.

Las personas con albinismo no producen o producen
una cantidad muy pequefia de melaninay, en consecuen-
cia, tienen el cabello blanco, la piel blanca y carecen de
pigmentacién en el iris de sus ojos. En condiciones nor-
males, la melanina protege al DNA de los efectos deleté-
reos de la radiacion ultravioleta de la luz solar sobre las células de la piel. A su vez, la presencia
de melanina es esencial durante el desarrollo del ojo para lograr una vision normal.

Las bases genéticas del albinismo fueron descritas por primera vez por Archibald Garrod,
quien en 1908 reconoci6 que este trastorno se heredaba como un rasgo autosémico recesivo.
Esto significa que el individuo debe recibir dos copias de la mutacién albina, una proveniente de
cada progenitor, para padecer albinismo. Hace pocos afios se dilucido la naturaleza molecular
de las mutaciones que causan el albinismo. En los seres humanaos, el albinismo es causado por
defectos en cualquiera de los cuatro genes que controlan la sintesis y el almacenamiento de mela-
nina; en cada gen pueden ocurrir diferentes tipos de mutaciones y cada uno de ellos puede con-
ducir a un cuadro de albinismo. Es probable que la forma de albinismo hallada en los hopis sea
el albinismo oculocuténeo de tipo 2, debido a un defecto en el gen OCA en el cromosoma 15.

Los hopis no son la Gnica tribu que tiene albinos entre sus miembros. El albinismo afecta a casi
todos los grupos étnicos y ha sido descrito en escrituras antiguas; es probable que el albinismo haya
estado presente desde los comienzos de la humanidad. Lo que es relevante en los hopis es la eleva-
da frecuencia de albinismo. En la mayoria de los grupos humanos el albinismo es raro, con una

Vasija hopi, comienzos del siglo XX. El albinismo es un defecto genético que se
presenta con gran frecuencia en los miembros de la tribu hopi y ocupa un
lugar especial en su cultura. (The Newark Museum/Art Resource, NY.)
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2 Capitulo 1

1.1 Albinismo entre los nativos hopis
de los Estados Unidos. En esta foto,
tomada alrededor de 1900, la nifia hopi
del centro tiene albinismo. (The Field
Museum/Charles Carpenter.)

L a genética es una de las fronteras de la ciencia moderna. Basta
s6lo con tomar cualquier periddico importante o revista de

incidencia de aproximadamente 1 cada 20.000 individuos. En las aldeas de Black Mesa alcanza una
frecuencia de 1 de cada 200, cien veces mas frecuente que en la mayoria de otras poblaciones.

¢Por qué el albinismo es tan frecuente ente los nativos hopi de los Estados Unidos? No se
conoce del todo la respuesta a esta pregunta, si bien los genetistas que han estudiado el albinis-
mo en los hopis sostienen que la alta frecuencia del gen albino guarda relacion con el lugar espe-
cial que el albinismo ha tenido en su cultura. A lo largo de su historia, los hopis han otorgado
un lugar especial e importante a los miembros albinos de su tribu. Las personas albinas eran
consideradas bonitas, pulcras e inteligentes. El hecho de contar con varias personas albinas en la
tribu era considerado como un buen signo, un simbolo de que la gente de la tribu tenia sangre
hopi pura. Los albinos participaban en las ceremonias hopi y asumian roles de liderazgo en la
tribu: a menudo se convertian en jefes, curanderos o lideres religiosos.

Los hopis albinos recibian también un trato especial en las actividades cotidianas. Por ejem-
plo, los hopis han cultivado pequefias extensiones de tierra al pie de la meseta Black Mesa duran-
te siglos. Todos los dias, durante la temporada de crecimiento, los hombres de la tribu caminaban
hasta la base de la Black Mesa y pasaban gran parte del dia bajo la luz del sol del Sudeste traba-
jando con el maiz y los vegetales. Las personas albinas, como tienen muy poca o nada de mela-
nina, son muy sensibles a las quemaduras debidas a la luz solar y presentan una incidencia ele-
vada de cancer de piel cuando se exponen al sol. Mas atin, muchos de ellos no tienen buena
vision en la luz solar brillante. Los hombres hopis albinos eran exceptuados de las tareas mascu-
linasy se les permitia permanecer en la aldea con las mujeres para realizar otras tareas.

Los genetistas han sugerido que estas consideraciones especiales hacia los hombres albinos de
la tribu son en parte responsables de la elevada frecuencia de albinismo entre los hopis. Durante
toda la temporada de cultivo, los hombres albinos eran los Gnicos miembros masculinos de la
tribu que pasaban todo el dia en la aldea con las mujeres; por lo tanto, disfrutaban de una ven-
taja con respecto a las posibilidades de apareamiento, lo cual ayudé a diseminar el gen albino.
Ademas, este tratamiento especial también los libraba de los efectos deletéreos del albinismo,
como el cancer de piel y los defectos en la vista. También es probable que el pequefio tamafio de
la poblacion los hopis haya cumplido un papel importante en la posibilidad del aumento de la
frecuencia del gen albino. Més alla de los factores que llevaron a la alta frecuencia del albinismo,
resulta claro que los hopis tenian un gran respeto y aprecio por los miembros de su tribu que
tenian este rasgo particular. Desafortunadamente, en otras sociedades, los individuos con esta
condicion genética sufren a menudo la discriminacién y el desprecio.

1.1 La genética es importante

noticias y se encontrara algin articulo relacionado con la genéti-
ca: el descubrimiento de los genes que causan el cancer, la aplica-
cion de la terapia génica para el tratamiento de enfermedades, 0
bien informes sobre la posible influencia de la herencia en la inte-
ligencia, la personalidad y la orientacién sexual. Estos hallazgos
suelen tener importantes implicancias econdmicas y éticas, lo
que hace que el estudio de la genética sea relevante, oportuno e
interesante.

Este capitulo representa una introduccion a la genética y revisa
algunos conceptos que pueden haberse tratado brevemente en un
curso de biologia previo. Comenzamos por considerar la impor-
tancia de la genética para cada uno de nosotros, como sociedad en
conjunto y para los estudiantes de biologia en particular. Luego
nos dedicaremos a la historia de la genética, el desarrollo de este
campo como un todo. En la parte final del capitulo se revisaran
algunos términos y principios fundamentales de la genética que se
utilizan en todo el libro.

para los individuos, la sociedad
y el estudio de la biologia

El albinismo en los hopis demuestra el papel importante que tienen
los genes en nuestra vida. Este defecto genético en uno de los 20.000
genes que tiene el ser humano, cambia por completo la vida del indi-
viduo hopi que lo posee. Esto afecta su ocupacion, su participacion
en la sociedad hopi y su relacion con otros miembros de la tribu.
Todos nosotros tenemos genes que influencian de manera significa-
tiva nuestra vida. Los genes afectan nuestra altura, peso, color de
cabello y pigmentacion de la piel. Por otra parte, afectan nuestra sus-
ceptibilidad a muchas enfermedades y trastornos (Figura 1.2) e
incluso contribuyen con nuestra inteligencia y personalidad. Los
genes son fundamentales para entender quiénes y como somos.

Si bien la ciencia de la genética es relativamente nueva en com-
paracion con muchas otras ciencias, la gente ha comprendido la
naturaleza heredable de los rasgos y ha practicado la genética
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1.2 Los genes afectan la susceptibilidad a muchas enfermedades y
trastornos. (a) Radiografia de la mano de una persona con displasia
distrofica (abajo), un trastorno hereditario del crecimiento que ocasio-
na la curvatura de los huesos, un acortamiento de las extremidades y
deformidades de las manos, en comparacion con una radiografia de
una mano normal (arriba). (b) Este trastorno se debe a un defecto en
un gen del cromosoma 5. Los corchetes indican las regiones del cro-
mosoma 5 en las que se localizan los genes que originan otras enfer-
medades. (Parte a: [arriba], Biophoto Associates/Science Source/
Photo Researchers; [abajo], cortesia de Eric Lander, Whiteland
Institute, MIT.)

durante miles de afios. El surgimiento de la agricultura se produ-
jo cuando la gente comenzd a aplicar los principios de la genética
al cultivo de las plantas y a la domesticacion de los animales. En la
actualidad, los principales cultivos y animales que se utilizan en
la agricultura experimentaron amplias variaciones genéticas para
incrementar en gran medida su rendimiento y para lograr rasgos
genéticos deseables como, por ejemplo, la resistencia a enfermeda-
des y pestes, cualidades nutricionales especiales y caracteristicas
que faciliten su cosecha. La Revolucion Verde, que expandio la
produccién de alimentos por todo el mundo en las décadas de
1950 y 1960, se basd en gran medida en la aplicacion de la genéti-
ca (Figura 1.3). Hoy en dia, el maiz, la soja y otros cultivos gené-
ticamente modificados constituyen una parte importante de
todos los alimentos que se producen en el mundo.

La industria farmacéutica es otra area en la cual la genética
tiene un papel importante. Muchos farmacos y muchos aditivos
de alimentos se fabrican a partir de hongos y bacterias que sufrie-
ron una manipulacion génica para hacerlos mas eficientes en la
produccién de dichas sustancias. La industria bioquimica emplea
técnicas de genética molecular para desarrollar y producir en
masa sustancias de valor comercial. En la actualidad se producen
comercialmente la hormona de crecimiento, la insulina y los fac-
tores de coagulacion a partir de bacterias sometidas a manipula-
cion génica (Figura 1.4). Se han utilizado también técnicas de
genética molecular para producir bacterias que extraen los mine-
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rales de la mena, degradan sustancias téxicas e impiden que se
forme la escarcha perjudicial sobre los cultivos.

La genética tiene un papel fundamental en la medicina. Los
médicos reconocen que muchas enfermedades y trastornos tienen
un componente hereditario, como por ejemplo la anemia drepa-
nocitica, la enfermedad de Huntington y muchas enfermedades
comunes como el asma, la diabetes y la hipertension. Los avances
en la genética molecular no sélo se manifiestan como conoci-
mientos nuevos sobre la naturaleza del cancer, sino que también
han permitido el desarrollo de varias pruebas diagndsticas. La
terapia génica, la modificacion directa de los genes para tratar
enfermedades humanas, se ha practicado hasta el dia de la fecha
en miles de pacientes.

El papel de la genética en la biologia

Si bien la compresion de la genética es importante para el pablico
en general, es fundamental para el estudiante de biologia. La gené-
tica proporciona uno de los principios unificadores de la biologia:
todos los organismos utilizan sistemas genéticos que comparten
algunas caracteristicas. La genética es también la base del estudio
de otras disciplinas bioldgicas. Por ejemplo, la evolucidn es el cam-
bio en la genética con el correr del tiempo; es por ello que el es-
tudio de la evolucion requiere la comprension de las bases de la
genética. La biologia del desarrollo se apoya fuertemente en la ge-
nética: los tejidos y los 6rganos se forman gracias a la expresion
regulada de los genes (Figura 1.5). Incluso en &reas como la taxo-
nomia, la ecologia y el comportamiento animal se emplean cada
vez mas los métodos genéticos. El estudio de casi todos los cam-

@

(b)

1.3 En lallamada Revolucién Verde se utilizaron técnicas genéticas
para desarrollar nuevas cepas de cultivos de alto rendimiento.

(@ Norman Borlaug, un lider en el desarrollo de nuevas cepas de trigo
que condujeron a la Revolucion Verde. Borlaug recibio el Premio Nobel
de la Paz en 1970. (b) Una planta de arroz moderna de alto rendimien-
to (izquierda) y una planta de arroz tradicional (derecha). (Parte a,
UPI/Corbis-Bettman. Parte b: IRRI.)
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1.4 Laindustria biotecnolégica utiliza métodos de genética molecu-
lar para producir sustancias de valor econémico. (James Holmes/
Celltech LTD. Science Photo Library/Photo Researchers.)

pos de la biologia o la medicina estd incompleto sin una compren-
sion acabada de los genes y de los métodos genéticos.

Diversidad genética y evolucion

La vida en la Tierra existe con una diversidad increible de formas
y caracteristicas que ocupan casi todo el ambiente imaginable. La
vida también se caracteriza por la adaptacion: muchos organis-
mos se hallan muy amoldados al ambiente que habitan. La histo-
ria de la vida es una cronica de la aparicion de nuevas formas de
vida, la desaparicion de las antiguas y el cambio de las existentes.

1.5 Laclave para el desarrollo esta en la regulacién de la expresion
génica. Este embrion temprano de la mosca de la fruta ilustra la pro-
duccion localizada de proteinas de dos genes que determinan el desa-
rrollo de los segmentos corporales en la mosca adulta. (Peter Lawren-
ce, The Making of a Fly, [Blackwell Scientific Publications, 1992].)

Pese a esta enorme diversidad, los organismos vivos tienen una
caracteristica importante en comun; todos ellos usan sistemas
genéticos similares. El conjunto completo de instrucciones gene-
ticas de todo organismo es su genoma; y todos los genomas estan
codificados en acidos nucleicos, sea DNA o RNA. El sistema de
codificacion de la informacion genética también es comun a todas
las formas de vida; las instrucciones genéticas se encuentran en un
mismo formato y, con raras excepciones, las palabras del c6digo
son idénticas. De manera similar, el proceso por el cual se copiay
se decodifica la informacién genética es muy parecida en todas las
formas de vida. Estas caracteristicas comunes de herencia sugieren
que toda la vida sobre la Tierra evoluciond a partir un Unico an-
cestro primordial que surgié hace unos 3.500 a 4.000 millones de
afos. El bidlogo Richard Dawkins describe la vida como un rio
de DNA que corre a través del tiempo y conecta a todos los orga-
nismos pasados y presentes.

El hecho de que todos los organismos tengan sistemas genéti-
cos similares significa que el estudio de los genes de un organismo
determinado revela principios que se aplican a otros organismos.
Por ejemplo, las investigaciones sobre el mecanismo por el cual se
copia (se replica) el DNA de las bacterias, proporciona informa-
cién que se aplica a la replicacion del DNA en los seres humanos.
Esto significa también que los genes funcionaran en células extra-
fias, lo que hace posible la ingenieria genética. Lamentablemente,
estos sistemas genéticos parecidos son también la base de algunas
enfermedades como el sida (sindrome de inmunodeficiencia
adquirida), en el cual los genes virales son capaces de funcionar
—en ocasiones con una eficiencia alarmante— en células humanas.

La diversidad y la adaptacion de la vida son un producto de la
evolucion, que es simplemente el cambio genético a través del tiem-
po. La evolucion es un proceso de dos pasos: en primer lugar sur-
gen variaciones genéticas al azar, y luego la proporcion de ciertas
variaciones en particular aumenta o disminuye. Por lo tanto, la
variacion genética es la base de todo cambio evolutivo y es, en Glti-
ma instancia, la base de la vida tal como la conocemos hoy. La gené-
tica, el estudio de la variacién genética, es una materia fundamen-
tal para comprender el pasado, el presente y el futuro de la vida.

La herencia afecta a varios de nuestros caracteres fisicos y también a
nuestra susceptibilidad a diversas enfermedades y trastornos. La ge-
nética contribuye al avance de la agricultura, la industria farmacéuti-
cay la medicina, y es fundamental para la biologia moderna. Todos los
organismos utilizan sistemas genéticos similares y la variacion genéti-
ca es la base de la diversidad de la vida.

v/ Evaluacién de conceptos 1

¢Cudles son las consecuencias del hecho de que todos los organismos

tengan sistemas genéticos similares?

a. Todas las formas de vida estan relacionadas desde el punto de vista
genético.

b. Los hallazgos de la investigacion sobre la funcién de un gen en un
organismo generalmente se pueden aplicar a otros organismos.

c. Los genes de un organismo pueden a menudo existir y prosperar
en otros organismos.

d. Todas las anteriores.




Divisiones de la genética

Tradicionalmente, el estudio de la genética se dividié en tres
grandes subdisciplinas: la genética de transmision, la genética
molecular y la genética de poblaciones (Figura 1.6). También
Ilamada genética clasica, la genética de transmision comprende
los principios basicos de la herencia y el modo de transmision
de los rasgos de una generacion a la siguiente. Esta area se ocupa de
la relacién entre los cromosomas y la herencia, el ordenamiento
de los genes en los cromosomas y el mapeo génico. Aqui, el obje-
to de estudio es el organismo individual, como hereda su com-
posicidn genética y cémo se transmiten sus genes a la generacion
siguiente.

La genética molecular se ocupa de la naturaleza quimica del
propio gen: cdmo se modifica, se replica y se expresa la informa-
cion genética. Incluye los procesos celulares de replicacion, trans-
cripcién y traduccion, mediante los cuales la informacion genéti-
ca se transmite de una molécula a otra, y la regulacion génica, los
procesos que controlan la expresion de la informacién genética. El
centro de atencién de la genética molecular es el gen, su estructu-
ra, su organizacion y su funcion.

La genética de poblaciones explora la composicion de grupos
de individuos de la misma especie (poblaciones), y como esa
composicion se modifica con el tiempo y el espacio geografico.
Dado que la evolucién es el cambio genético, la genética de
poblaciones es fundamentalmente el estudio de la evolucion. Su
objeto de estudio es el grupo de genes que se encuentran en una
poblacién.
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1.6 La genética se puede subdividir en tres campos interrelaciona-
dos. (Arriba a la izquierda: Alan Carey/Photo Researchers. Arriba a la
derecha: archivo de MONA M0214602tif. Abajo: J. Alcock/Visuals
Umlimited.)
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Si bien es conveniente —y tradicionalmente se ha hecho asi—
dividir el estudio de la genética en estos tres grupos, debemos
reconocer que los campos se superponen y que cada division
principal puede a su vez dividirse en varias areas mas especiali-
zadas, como la genética cromosémica, la genética bioquimica, la
genética cuantitativa, y asi sucesivamente. La genética puede
dividirse a su vez por organismos (la genética de la mosca de la
fruta, del maiz o de las bacterias), cada uno de los cuales puede
ser estudiado por la genética de transmisién, la molecular y la de
poblaciones. La genética moderna es un campo muy amplio, que
comprende muchas subdisciplinas y especializaciones interrela-
cionadas.

Organismos genéticos modelo

Durante afios, los estudios genéticos se llevaron a cabo en miles de
especies diferentes, entre ellas casi todos los grupos principales
de bacterias, hongos, protistas, plantas y animales. Sin embargo,
unas pocas especies han surgido como organismos modelo, seres
Vivos gque presentan caracteristicas que los hacen particularmente
Gtiles para el andlisis genético y acerca de los cuales se ha acumu-
lado una enorme cantidad de informacion genética. Los seis orga-
nismos modelo que han sido objeto de estudios genéticos intensi-
vos son: Drosophila melanogaster, la mosca de la fruta; Escherichia
coli, una bacteria presente en el intestino de los seres humanos y
de otros mamiferos; Caenorhabditis elegans, un nematodo; Arabi-
dopsis thaliana, una planta de la familia de la mostaza; Mus mus-
culus, el ratobn domeéstico y Saccharomyces cerevisiae, la levadura de
la cerveza (Figura 1.7). Estas especies son los organismos de elec-
cién para muchos genetistas y sus genomas se secuenciaron como
parte del Proyecto Genoma Humano.

A primera vista, este grupo de criaturas modestas y en ocasio-
nes menospreciadas, no parecen candidatos probables para ser
organismos modelo. Sin embargo, todos poseen ciclos vitales y
rasgos que los tornan particularmente aptos para los estudios
genéticos, incluidos un tiempo de generacion corto, un nimero
de descendientes manejable, la adaptabilidad al ambiente de labo-
ratorio y la capacidad de ser mantenidos y reproducidos a bajo
costo. Los ciclos vitales, las caracteristicas gendmicas y los rasgos
que hacen que estos organismos modelo sean Utiles para los estu-
dios genéticos se incluyen en ilustraciones especiales que aparecen
en los préximos capitulos para cinco de las seis especies. Otras
especies que suelen ser objeto de estudios genéticos y son también
consideradas organismos modelo son el moho del pan (Neurospo-
ra crassa), el maiz (Zea mays), el pez cebra (Danio rerio) y la rana
de ufias (Xenopus laevis). Si bien en general no se los considera
organismos modelo, los seres humanos también han sido someti-
dos a un intenso escrutinio genético.

El valor de los organismos genéticos modelo se ilustra con el
uso del pez cebra para identificar los genes que afectan la pigmen-
tacién de la piel en humanos. Durante muchos afios, los genetis-
tas han reconocido que las diferencias en la pigmentacion de la
piel entre los diversos grupos étnicos humanos (Figura 1.8a) te-
nian una base genética, aunque se desconocian los genes que cau-
saban estas diferencias. Recientemente, el pez cebra se ha conver-
tido en un importante modelo para los estudios genéticos, porque
es un vertebrado pequefio que produce gran nimero de progenie
y es fécil de criar en el laboratorio. El pez cebra dorado mutante,
que se origina a partir de una mutacion recesiva, tiene una pig-
mentacion clara debido a que en sus células hay un menor name-
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1.7 Los organismos genéticos modelo son especies con caracteristicas que los vuelven utiles para el anélisis genético. (Parte a: SPL/Photo
Researchers. Parte b: Gary Gaugler/Visuals Unlimited. Parte c: Natalie Pujol/Visuals Unlimited. Parte d: Peggy Greb/ARS. Parte e: Joel Page/AP. Parte

f: T. E. Adams/Visuals Unlimited.)

ro de estructuras que contienen pigmentos, denominados mela-
nosomas, que son mas pequefios y menos densos (Figura 1.8b).
En los seres humanos, la piel blanca se debe a un nimero y una
densidad menores de melanosomas en las células que contienen
pigmentos.

En la Facultad de Medicina de la Universidad de Pensilvania,
Keith Cheng y colaboradores formularon una hipotesis en la que
postulan que la piel clara en los seres humanos podria originarse
a partir de una mutacion similar a la que ocurre en el pez cebra
dorado. Aprovechando la ventaja de la facilidad con la que se
puede manipular los peces cebra en el laboratorio, este grupo de
investigadores aisld y secuencio el gen responsable de la mutacién
dorada, y hall6 que codifica una proteina que participa en la
incorporacion de calcio por parte de los melanosomas. Luego

i fanie covacis

buscaron en una base de datos de todos los genes humanos cono-
cidos y hallaron un gen similar denominado SLC24A5, que codi-
fica la misma funcion en los seres humanos. Cuando estudiaron
poblaciones humanas, encontraron que los europeos de piel clara
tenian una forma de este gen, mientras que los africanos, los asia-
ticos del Este y los nativos estadounidenses de piel oscura suelen
tener una forma diferente del gen. Existen otros genes que tam-
bién afectan la pigmentacion en los seres humanos, como lo
muestran las mutaciones en el gen OCA que produce el albinismo
entre los hopis (analizado en la introduccion de este capitulo). No
obstante, el gen SLC24A5 parece ser el responsable del 24 al 38%
de las diferencias de pigmentacidn entre los africanos y los euro-
peos. Este ejemplo nos muestra la importancia de los organismos
modelo en las investigaciones genéticas.

1.8 El pez cebra, un organismo modelo
para el estudio de la genética, ha contribui-
do decisivamente en la identificacion de los
genes que codifican las diferencias de pig-
mentacion en los seres humanos. (a) Los
diferentes grupos étnicos humanos difieren
en el grado de pigmentacion de la piel. (b) La
mutacion dorada del pez cebra es causada
por un gen que controla la cantidad del pig-
mento melanina en los melanosomas. (Parte
a: PhotoDisc. Parte b: K. Cheng/J. Glittlen,
Cancer Research Foundation, Pennsylvania
State College of Medicine.)
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Las tres grandes divisiones de la genética son: la genética de trans-
mision, la genética molecular y la genética de las poblaciones. La
genética de transmision estudia los principios de la herencia; la ge-
nética molecular trata los genes y los procesos celulares por medio
de los cuales se transfiere y expresa la informacion genética; y la
genética poblacional se ocupa de la composicion genética de los
grupos de organismos y de coémo se modifica esa composicién a lo
largo del tiempo y en el espacio geogréafico. Los organismos mode-
lo son especies que han recibido especial atencion en la investiga-
cion genética, tienen caracteristicas que los hacen Utiles para el ana-
lisis genético.

v/ Evaluacién de conceptos 2

¢Seria el caballo un buen organismo genético modelo? ¢Por qué si o
por qué no?

1.2 Los seres humanos han
utilizado la genética durante
miles de afnos

Si bien la ciencia de la genética es joven, casi completamente un
producto de los Gltimos 100 afios, sus principios se han estado
utilizando durante miles de afios.

La antigua utilizacion y comprension
de la herencia

La primera evidencia de que los seres humanos comprendian los
principios de la herenciay los aplicaban desde los primeros tiem-
pos se encuentra en el cultivo de las plantas y la domesticacién de
los animales, que comenzd hace aproximadamente 10.000 a
12.000 afios. Se cree que el desarrollo de la agricultura se inici6 en
Oriente Medio, en los territorios actuales de Turquia, Irak, Iran,
Siria, Jordania e Israel, donde hace 10.000 afios las plantas y los
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animales domésticos eran los componentes principales de la dieta
de muchas poblaciones. Las primeras plantas y animales utiliza-
dos incluian el trigo, los guisantes, las lentejas, la cebada, los
perros, las cabras y los carneros (Figura 1.9a). Hace unos 4.000
afios, en Oriente Medio ya se usaban técnicas genéticas complejas.
Los asirios y los babilonios desarrollaron varios cientos de varie-
dades de palmeras datileras que diferian en el tamafio de la fruta,
el color, el sabor y el tiempo de maduracion (Figura 1.9b). En el
mismo periodo, algunas culturas de Asia, Africa y América desa-
rrollaron otros cultivos y domesticaron diversos animales.

Hace aproximadamente 10.000 a 12.000 afios, los seres humanos apli-
caron por primera vez la genética al cultivo de las plantas y a la
domesticacion de los animales. La domesticacion condujo al desarro-
llo de la agricultura y fij6 los asentamientos humanos.

Los antiguos griegos se ocuparon en forma cuidadosa de la
reproduccion y de la herencia humana. El médico griego
Alcmaeon (hacia 520 a. C.) realiz6 disecciones de animales y pro-
puso que el cerebro no era solo el sitio principal de la percepcion,
sino también el origen del semen. Esta propuesta motivo un pro-
longado debate filoséfico acerca del sitio de produccion del semen
y su papel en la herencia. El debate culmin6 en el concepto de
pangénesis, que establece que hay piezas especificas de informa-
cion que viajan desde varias partes del cuerpo hacia los 6rganos
reproductores, desde donde pasan al embrién (Figura 1.10a). La
pangénesis llevo a los antiguos griegos a postular la idea de la
herencia de las caracteristicas adquiridas, segun la cual los rasgos
adquiridos durante la vida se incorporan a la informacion genéti-
ca de la herencia y se transmiten a la descendencia; por ejemplo,
la persona que logré una habilidad musical a través del estudio
aplicado tendra hijos dotados con la capacidad innata para esas
habilidades. Si bien no eran correctas, estas ideas persistieron
durante el siglo XX.

Los fabricantes de lentes holandeses comenzaron a armar
microscopios simples hacia finales del siglo XVI. Esto posibilitd
que Robert Hooke (1635-1703) descubriera células en 1665. Los
microscopios les proporcionaron a los naturalistas un nuevo
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(b)

1.9 Los pueblos antiguos practicaban técnicas genéticas en la agricultura. (a) Trigo moderno, con semillas mas grandes y mas numerosas que no
se dispersan antes de la cosecha; se produjeron mediante el cruzamiento entre por lo menos tres especies silvestres diferentes. (b) Bajorrelieve
asirio que muestra la polinizacion artificial de palmeras datileras en los tiempos del rey Assurnasirpal, quien reiné en los afios 883-859 a. C. (Parte a:
Scott Bauer/ARS/USDA. Parte b: The Metropolitan Museum of Art, obsequio de John D. Rockefeller, Jr., 1932 [32.143.3].)

panorama, muy excitante, de la vida, y tal vez fue el excesivo entu-
siasmo por este mundo nuevo de lo muy pequefio lo que origind
la idea de preformacionismo. Seguin esta idea, dentro del 6vulo o
del espermatozoide existe un adulto en miniatura, un homunculo,
que simplemente crece durante el desarrollo (Figura 1.11). El pre-
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formacionismo significaba que todos los rasgos se heredarian de
un solo progenitor: del padre si el homunculo estaba en el esper-
matozoide, y de la madre si estaba en el 6vulo. Aunque muchas
observaciones sugerian que la descendencia tenia una mezcla de
rasgos de ambos padres, el preformacionismo permanecié como
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1.10 Comparacién entre la pangénesis, un concepto primitivo de la herencia, y la teorfa plasméatica-germinativa.



1.11 El preformacionismo fue una idea popular de la herencia
durante los siglos XVII y XVIIl. Dibujo de un homunculo dentro de un
espermatozoide. (Science/VU/Visuals Unlimited.)

un concepto popular durante la mayor parte de los siglos XVII y
XVIII.

Otra idea primitiva acerca de la herencia fue la de la herencia
combinada, que proponia que la descendencia era una combina-
cién, o mezcla, de rasgos de ambos padres. Esta idea sugeria que
el material genético se mezclaba, asi como los hacen los pigmen-
tos azul y amarillo para dar una pintura verde. Una vez mezcladas,
las diferencia genéticas no podian separarse en las generaciones
futuras, de igual modo que la pintura verde no puede separarse en
los pigmentos azul y amarillo. Algunos rasgos parecen exhibir una
herencia combinada; sin embargo, y gracias a las investigaciones
de Gregor Mendel con las plantas de guisantes, hoy sabemos que
los genes individuales no se mezclan.

El surgimiento de la ciencia de la genética

En 1676, Nehemiah Grew (1641-1712), informé que las plantas
tenian un mecanismo de reproduccién sexual mediante la utiliza-
cion del polen de las células sexuales masculinas. Con esta infor-
macion, varios botanicos comenzaron a experimentar cruzando
plantas y creando hibridos; entre ellos Gregor Mendel (1822-
1884; Figura 1.12), quien luego descubriria los principios basicos
de la herencia.

Los avances en citologia (el estudio de las células) en el siglo
XIX tuvieron gran influencia en la genética. Sobre la base del tra-
bajo de otros, Matthias Jacob Schleiden (1804-1881) y Theodor
Schwann (1810-1882) postularon el concepto de la teoria celular
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en 1839. Segun esta teoria, todas las formas de vida estan com-
puestas de células; éstas surgen a partir de células preexistentes y
la célula es la unidad estructural y funcional fundamental de los
organismos vivos. Los biélogos comenzaron a examinar las célu-
las para ver como se transmitian los rasgos durante el proceso de
la division celular.

Charles Darwin (1809-1882), uno de los biélogos mas influyen-
tes del siglo XIX, aplicé la teoria de la evolucion a través de la
seleccion natural y publicd sus ideas en El origen de las especies, en
1859. Reconoci6 que la herencia era fundamental para la evolu-
cion y dirigid numerosos cruzamientos genéticos con palomas y
otros organismos. Sin embargo, nunca llegd a comprender la
naturaleza de la herencia y esto significé una gran omision en su
teoria de la evolucion.

Walther Flemming (1843-1905) observd la division de los cro-
mosomas en 1879 y publicé una excelente descripcion de la mito-
sis. Hacia 1885 estaba generalmente aceptado que el nicleo con-
tenia la informacion de la herencia.

Hacia finales del siglo XIX, un experimento realizado por
August Weismann (1834-1914) sepulté la idea de la herencia
por caracteristicas adquiridas. Este investigador cort6 la cola de
ratones durante 22 generaciones consecutivas y demostrd que la
longitud de la cola de los descendientes no variaba. Weismann
postuld la teoria plasmatica-germinativa, que sostenia que las
células de los 6rganos reproductores portaban una dotacion de
informacién genética que se transmitia al 6vulo y al espermato-
zoide (Figura 1.10b).

1.12 Gregor Mendel fue el fundador de la genética moderna.
Mendel fue el primero en descubrir los principios de la herencia
mediante el cruzamiento de diferentes variedades de plantas de gui-
santes y el andlisis del patrén de transmision de los rasgos en las
generaciones siguientes. (Hulton Archive/Getty Images.)
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1.13 La secuencia del genoma humano se complet6 en 2003. Cada
una de las barras coloreadas representa una base nucleotidica en el
DNA.

El afio 1900 represent6 una bisagra en la historia de la genética.
Ese afio se redescubri6 la publicacién crucial de Gregor Mendel de
1866 sobre experimentos con plantas de guisantes, que habia reve-
lado los principios de la herencia (se analizard con mas detalle en
el Capitulo 3). Se reconocio la importancia de sus conclusiones, y
otros bidlogos comenzaron inmediatamente a dirigir estudios
genéticos similares con ratones, pollos y otros organismos. Los
resultados de estas investigaciones confirmaron que realmente
muchos rasgos seguian las leyes de Mendel.

En 1902, Walter Sutton (1877-1916) propuso que los genes se
localizaban en los cromosomas. Thomas Hunt Morgan (1866-
1945) descubri6 el primer mutante genético de las moscas de la
fruta en 1910 y utilizd estas moscas para esclarecer muchos deta-
lles de la genética de transmision. Las bases de la genética de
poblaciones se sentaron en la década de 1930, cuando los genetis-
tas comenzaron a relacionar la genética mendeliana con la teoria
de la evolucion.

Los genetistas comenzaron a usar las bacterias y los virus en la
década de 1940. La rapida reproduccion y los sistemas genéticos
simples de estos organismos permitieron el estudio detallado de la
organizacion y la estructura de los genes. Hasta ese momento se
habian acumulado evidencias de que el DNA era el almacén de la
informacién genética. En 1953, James Watson (n. 1928) y Francis
Crick (1916-2004), junto con Maurice Wilkins (1916-2004) y
Rosalind Franklin (1929-1958), describieron la estructura tridi-
mensional del DNA, con lo que se inauguro6 la era de la genética
molecular.

Hacia 1996 se habia dilucidado la estructura quimica del DNA
y el sistema por el cual ésta determina la secuencia de aminoéci-
dos de las proteinas. Los avances en la genética molecular condu-
jeron a los primeros experimentos con DNA recombinante en
1973, los que a su vez desencadenaron otra revolucién en las
investigaciones genéticas. En 1977 se desarrollaron métodos para
la secuenciacion rapida de DNA, esto permitio luego determinar
los genomas del ser humano y de otros organismos. La reaccién
en cadena de la polimerasa, una técnica para la amplificacion
rapida de pequefias cantidades de DNA, fue desarrollada por Kary
Mullis (n. 1944) y otros en 1983. Esta técnica es ahora la base de

muchos tipos de analisis moleculares. En 1990 se lanzé el Proyecto
Genoma Humano. Hacia 1995 se determiné la primera secuencia
completa de DNA de un organismo de vida libre, la bacteria
Haemophilus influenzae, y 1 afio mas tarde se determind la prime-
ra secuencia completa de un organismo eucarionte (levadura). En
2000 se dio a conocer un borrador de la secuencia del genoma
humano, tarea que esencialmente se complet6 en 2003, cuando se
inaugur6 una nueva era en la genética (Figura 1.13). Hoy en dia
se secuencian, analizan y comparan los genomas de numerosos
organismos.

El futuro de la genética

Actualmente se realizan numerosos avances en la genética y es
la vanguardia de la investigacion bioldgica. Por ejemplo, el con-
tenido de informacion de la genética aumenta a grandes pasos,
a medida que las secuencias gendmicas de muchos organismos
se agregan a las bases de datos de DNA. Ademas, los nuevos
detalles de la estructura y la funcion de los genes amplian de
manera continua nuestro conocimiento acerca de co6mo se co-
difica la informacion genética y cdmo especifica los rasgos fe-
notipicos.

La informacién sobre las diferencias en las secuencias entre los
organismos individuales es una fuente de nuevos conocimientos
acerca de la evolucidn y ayuda a localizar genes que afectan ras-
gos complejos como, por ejemplo, la hipertensién en los seres
humanos o el engorde en el ganado. En estos ultimos afios, he-
mos comprendido mejor el papel del RNA en humerosos proce-
sos celulares; el RNA participa en muchos aspectos relacionados
con la funcionalidad de los genes. Existen pruebas nuevas con
micromatrices (microchips) que analizan de forma simultanea
miles de moléculas de RNA para proporcionar informacién acer-
ca de la actividad de miles de genes en una célula determinada.
Esto permitira realizar una descripcion detallada de como res-
ponden las células a sefiales externas, al estrés ambiental y a esta-
dos patolégicos como, por ejemplo, el cancer. En el emergente
campo de la protedmica se estan utilizando programas informa-
ticos muy sofisticados para modelar la estructura y la funcion de
las proteinas a partir de la informacién que proporciona la se-
cuencia de DNA. Toda esta informacion nos permite comprender
mejor muchos procesos bioldgicos y relaciones evolutivas. El alu-
vién de nueva informacién genética requiere el desarrollo conti-
nuo de programas informaticos complejos para guardar, recupe-
rar, comparar y analizar los datos genéticos, y ha dado origen al
campo de la bioinformética, una fusion de la biologia molecular
y la informatica.

En el futuro, el objetivo de los esfuerzos de la secuenciacién
del DNA dejaréa de ser el de los genomas de especies diferentes
para centrarse en las diferencias individuales dentro de las espe-
cies. Es razonable aceptar que en un futuro no muy lejano, cada
persona tendra una copia de la secuencia completa de su geno-
ma que podra utilizar para establecer el riesgo de adquirir dife-
rentes enfermedades y para adaptar el tratamiento segin sus
necesidades. La utilizacion de la genética en los campos de la
agricultura, la quimica y el cuidado de la salud continuara en
expansion. La constante ampliacion de los alcances de la gené-
tica planteara nuevos aspectos éticos, sociales y econémicos re-
levantes.

Esta breve apreciacion de la historia de la genética no pretende
ser exhaustiva. En realidad, ha sido disefiada para proveer una



idea del paso acelerado de los avances de ese campo. En los pro-
ximos capitulos aprenderemos mas acerca de los experimentos
y de los cientificos que ayudaron a delinear la disciplina de la ge-
nética.

Conceptos clave

Los avances en la hibridacion de las plantas y la citologia en los siglos
XVIII 'y XIX sentaron las bases para el campo actual de la genética.
Después del redescubrimiento del trabajo de Mendel en 1900, la cien-
cia de la genética se desarroll6 rapidamente y en la actualidad es una
de las areas més activas de la ciencia.

v/ Evaluacién de conceptos 3

¢Coémo contribuyeron los avances en citologia del siglo XIX con nues-
tra comprension moderna de la genética?

1.3 Son necesarios algunos

conceptos fundamentales
para comenzar nuestro viaje
por la genética

Seguramente usted ya aprendi6 algunos principios de genética en
otras clases de biologia. Repasemos algunos de estos conceptos
fundamentales.

Existen células de dos tipos basicos: eucariontes y procarion-
tes. Desde el punto de vista estructural, las células pueden
dividirse en dos tipos basicos, aunque desde una dptica evolu-
tiva la historia es mas compleja (véase el Capitulo 2). Las célu-
las procariontes carecen de membrana nuclear y no poseen
organulos celulares rodeados por membranas, como por ejem-
plo, cloroplastos o mitocondrias.

El gen es la unidad fundamental de la herencia. A menudo
varia la forma precisa en la que se define un gen, segtn el
contexto bhiolégico. La forma mas sencilla es pensar en el gen
como una unidad de informacién que codifica una caracteris-
tica genética. Ampliaremos esta definicion cuando aprenda-
mos mas acerca de qué son los genes y su funcionamiento.

Los genes se presentan en multiples formas denominadas ale-
los. Un gen que define una caracteristica puede existir en
varias formas llamadas alelos. Por ejemplo, un gen para el
color del pelaje de los gatos puede existir en un alelo que codi-
fique para el pelaje negro o en otro para el pelaje anaranjado.

Los genes codifican los fenotipos. Unos de los conceptos mas
importantes en genética es la distincion entre los rasgos y los
genes. Los rasgos no se heredan directamente. En realidad, se
heredan los genes y, junto con factores ambientales, determi-
nan la expresion de los rasgos. La informacion genética que
posee un organismo individual es el genotipo; el rasgo es el
fenotipo. Por ejemplo, el grupo sanguineo A es un fenotipo; la
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informacién genética que codifica el antigeno del grupo A de
la sangre es el genotipo.

e Lainformacién genética es transportada por el DNA'y el
RNA. La informacion genética esta codificada en la estructura
molecular de los &cidos nucleicos, de los cuales hay dos tipos:
acido desoxirribonucleico (DNA) y acido ribonucleico
(RNA). Los acidos nucleicos son polimeros formados por
unidades repetitivas llamadas nucleotidos; cada nucle6tido
esta constituido por un azlcar, un fosfato y una base nitroge-
nada. Existen cuatro tipos de bases nitrogenadas en el DNA
(abreviadas como A, C, Gy T), y la secuencia de estas bases
codifica la informacion genética. EI DNA esta formado por
dos cadenas complementarias. La mayoria de los organismos
lleva su informacién genética en el DNA, pero algunos pocos
virus la llevan en el RNA. Las cuatro bases nitrogenadas del
RNA se abrevian como A, C, Gy U.

e Los genes se localizan en los cromosomas. Los vehiculos de la
informacién genética dentro de las células son los cromoso-
mas (Figura 1.14), que estan constituidos por DNA y protei-
nas asociadas. Las células de cada especie poseen un ndimero
caracteristico de cromosomas; las células humanas tienen 46
cromosomas; las células de las palomas tienen 80. Cada cro-
mosoma transporta un gran nimero de genes.

e Los cromosomas se separan mediante los procesos de mitosis y

meiosis. Los procesos de mitosis y meiosis garantizan que cada
célula hija de un determinado organismo reciba un juego com-
pleto de cromosomas. La mitosis es la separacion de los cromo-
somas duplicados durante la division de las células somaticas
(no sexuales). La meiosis es el apareamiento y la separacién de
los cromosomas duplicados en la division de las células sexuales
para producir gametos (células reproductoras).

e Lainformacion genética es transmitida desde el DNA al RNA

y de éste a la proteina. Muchos genes codifican rasgos
mediante la especificacion de la estructura de las proteinas. La
informacién genética en primer lugar se transcribe de DNA a
RNA y luego el RNA se traduce en la secuencia de aminoaci-
dos de una proteina

1.14 Los genes se hallan en los cromosomas. Un cromosoma (aqui
se muestra uno) esta formado por un DNA asociado a proteinas y
puede portar informacién genética que codifica muchos rasgos.
(Biophoto Associates/Science Source/Photo Researchers.)
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e Las mutaciones son cambios permanentes y heredables en la
informacion genética. Las mutaciones génicas afectan sélo la
informacién genética de un Unico gen; las mutaciones cromo-
sémicas alteran el nimero o la estructura de los cromosomas
y, por lo tanto, suelen afectar muchos genes.

e Algunos rasgos se ven afectados por multiples factores.
Algunos rasgos son influidos por multiples genes que interac-

than en forma compleja con factores ambientales. La altura de
los seres humanos, por ejemplo, se ve afectada tanto por cien-
tos de genes como por factores ambientales, como la nutricién.

e La evolucion en el cambio genético. Esta puede verse como un
proceso de dos pasos: primero surge la variacion genética y
luego algunas variantes genéticas aumentan en frecuencia,
mientras que otras disminuyen.

Resumen de conceptos

e La genética es central para la vida de todo individuo: influye
sobre los rasgos fisicos, la susceptibilidad a muchas enferme-
dades, la personalidad y la inteligencia.

e Lagenética cumple un papel importante en la agricultura, la
industria farmacéutica y la medicina. Es clave para el estudio
de la biologia.

e Todos los organismos usan sistemas genéticos similares. La
variacion genética es el fundamento de la evolucion y es cru-
cial para la comprension de todas las formas de vida.

e Elestudio de la genética puede dividirse en la genética de trans-

mision, la genética molecular y la genética de poblaciones.

e Los organismos modelo son especies con caracteristicas que
los tornan particularmente accesibles para el analisis genético
y acerca de los cuales existe mucha informacion genética.

e |a utilizacion de la genética por los seres humanos comenzo
con el cultivo de las plantas y la domesticacion de los animales.

e Los antiguos griegos crearon los conceptos de pangénesis y de
la herencia de caracteristicas adquiridas.

e El preformacionismo sugeria que una persona heredaba todos

sus rasgos a partir de un solo progenitor. La herencia combi-
nada proponia que la descendencia tenia una mezcla de los
rasgos parentales.

e Gregor Mendel descubri6 los principios de la herencia
mediante el estudio de la descendencia originada por los cru-
zamientos entre variedades de guisantes. Durante el siglo XI1X,
los descubrimientos en citologia dieron lugar a la compren-
sion de que el ndcleo era el sitio de la herencia.

e En 1900 se redescubrieron las leyes de la herencia de Mendel.
Al comienzo de la década de 1930 se establecio la genética de
poblaciones, seguida de cerca por la genética bioquimica y las
genéticas bacteriana y viral. EI descubrimiento de la estructu-
ra del DNA en 1953 estimul6 el surgimiento de la genética
molecular.

e Hay dos tipos basicos de células: procariontes y eucariontes.

e Los genes que determinan un rasgo se denominan el genoti-
po; el rasgo que producen es el fenotipo.

e Los genes se encuentran en los cromosomas, los cuales estén
formados por acidos nucleicos y proteinas, y se reparten a las
células hijas mediante los procesos de mitosis 0 meiosis.

e Lainformacién genética se expresa a través de la transferencia
de la informacion desde el DNA al RNA, y de éste a las pro-
teinas.

e Laevolucion requiere el cambio genético en las poblaciones.

Términos destacados
genoma (p. 4) organismo genético modelo (p. 5) preformacionismo (p. 8)
genética de la transmision (p. 5) pangénesis (p. 7) herencia combinada (p. 9)
genética molecular (p. 5) herencia de las caracteristicas adquiridas teoria celular (p. 9)
genética de poblaciones (p. 5) .7 teoria plasmatica-germinativa (p. 9)

Respuestas de la evaluacién de conceptos

1.d

2. No, porque es muy costoso alojar, alimentar y criar caballos,
tienen muy poca descendencia y su tiempo de gestacion es muy
prolongado.

3. Los desarrollos en citologia en el siglo XIX permitieron identi-
ficar las partes de la célula, incluidos el ndcleo y los cromoso-
mas. La teoria celular enfocé la atencion de los biélogos en la
célula, que finalmente condujo a la conclusion de que el nucleo
contiene la informacion de la herencia.
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Preguntas de comprensién

Al final del libro se encuentran las respuestas a las preguntas y
problemas que estan precedidos por un asterisco.

Seccién 1.1

*1. (;Como contribuyo la cultura hopi a elevar la incidencia del
albinismo entre los miembros de la tribu hopi?

*2. Mencione por los menos tres ejemplos del papel de la gené-
tica en la sociedad actual.

3. Describa brevemente algunas de las formas por las cuales la
genética es importante para cada uno de nosotros.

*4, Mencione las tres disciplinas tradicionales de la genética y
resuma qué area abarca cada una.

5. (Cuéles son algunas de las caracteristicas de los organismos
genéticos modelo que los tornan Gtiles para los estudios
genéticos?

Seccién 1.2

6. (Cuando y ddnde surgid la agricultura por primera vez?
¢Qué papel desempefid la genética en el desarrollo de las
primeras plantas y de los primeros animales domesticados?

*7. Describa el concepto de la pangénesis y explique como
difiere de la teoria plasmatica-germinativa.

8. ¢Qué propone el concepto de la herencia de caracteristicas
adquiridas y cémo se relaciona con la idea de la pangénesis?

*9. (Qué es el preformacionismo? ;Qué dice acerca del modo
de herencia de los rasgos?

10. Defina herencia combinada y comparela con el preforma-
cionismo.

11. (Cdémo contribuyeron los avances en la botanica durante
los siglos XVI1'y XVI1II con el surgimiento de la genética
moderna?

*12. ;Quién descubrio los principios basicos de la herencia que
dieron lugar a nuestro conocimiento actual?

13. Mencione algunos avances en la genética ocurridos en el
siglo XX.

Seccién 1.3

14. ;Cuéles son los dos tipos celulares basicos (desde el punto
de vista estructural) y en qué se diferencian?

*15. Describa la relacién entre los genes, el DNA 'y los cromoso-
mas.

Preguntas y problemas de aplicacién

Seccion 1.1
16. ;Cual es la relacién entre la genética y la evolucién?

*17. Para cada uno de los siguientes topicos genéticos, indique si
se refiere a la genética de transmision, la genética molecular
o la genética de poblaciones.

a. Analisis del pedigri para determinar la probabilidad de
que alguien herede un rasgo.

b. Estudio de la historia genética de los individuos de una
poblacién de una pequefia isla para determinar por qué
una forma genética del asma es tan prevalente en la isla.

c. Lainfluencia del apareamiento no azaroso en la distri-
bucidn de los genotipos en un grupo de animales.

d. Analisis de la secuencia de nucleétidos hallada en los
extremos de los cromosomas.

e. Mecanismo que asegura un alto grado de exactitud
durante la replicacion del DNA.

f. Estudio acerca de la diferencia entre la herencia de los
rasgos codificados por los genes presentes en los cromo-
somas sexuales (rasgos ligados al sexo) y aquellos codifi-
cados por los genes presentes en los cromosomas no
sexuales (rasgos autosémicos).

Seccién 1.2

*18. Se dice que la genética es una ciencia muy antigua y muy
joven al mismo tiempo. Explique qué quiere decir esta afir-
macion.

19. Asocie la descripcién (de a hasta d) con las teorias o con-
ceptos correctos que se enumeran a continuacion.

Preformacionismo  Teoria plasmética germinativa
Pangénesis Herencia de las caracteristicas adquiridas

a. Cada célula reproductiva contiene un conjunto comple-
to de informacion genética.

b. Todos los rasgos se heredan de un unico progenitor.

c. Lainformacién genética puede alterarse por el uso de
una caracteristica.

d. Las células de los diferentes tejidos contienen diferente
informacién genética.
*20. Compare y establezca las diferencias entre las siguientes
ideas sobre la herencia.
a. Pangénesis y teoria plasmatica-germinativa.
b. Preformacionismo y herencia combinada.

c. Herencia de caracteristicas adquiridas y nuestra teoria
moderna de la herencia.

Seccion 1.3

*21. Compare y establezca las diferencias entre los siguientes
términos:

a. Células eucariontes y procariontes.
Geny alelo.
Genotipo y fenotipo.

. DNAy RNA.
DNA 'y cromosoma.

"o oo
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Capitulo 1

Preguntas complejas

Seccién 1.1

22.

23.

24,

En la actualidad sabemos tanto 0 mas sobre la genética de
los seres humanos como lo que conocemos acerca de cual-
quier otro organismo, y los seres humanos son el objeto de
muchos estudios genéticos. ;Piensa usted que los seres
humanos deberian considerarse un organismo genético
modelo? Justifique su respuesta.

Describa algunas de las formas en las cuales su propia com-
posicién genética lo afecta como persona. Sea lo mas espe-
cifico posible.

Describa al menos un rasgo que parece transmitirse en su
familia (que aparece en multiples miembros de su familia).
¢Piensa usted que este rasgo se transmite en su familia por-
que es un rasgo heredado o porque es causado por factores
ambientales que son comunes a los miembros de su fami-
lia? ;Coémo distinguiria estas dos posibilidades?

Seccion 1.3

*25.

Suponga que existe vida en otro lugar del universo. Todas
las formas de vida deben contener algin tipo de informa-
cién genética, aunque los genomas extraterrestres podrian
no estar formados por acidos nucleicos y no tener las mis-
mas caracteristicas que los genomas hallados en las formas
de vida terrestres. ;Cuales piensa usted que serian las carac-
teristicas comunes entre todos los genomas, cualquiera sea
su origen?

26.

*27.

Escoja uno de estos temas éticos o sociales y dé su opinién
al respecto. Para obtener informacion relacionada, usted
podra leer uno de los articulos de la lista de temas éticos
que se encuentra marcado con un asterisco en la seccion
“Lecturas recomendadas” para el Capitulo 1 en www.whfre-
eman.com/pierce.

a. (Se deberia utilizar la composicion genética de una per-
sona para determinar su elegibilidad para un seguro de
vida?

b. ;Deberian las compafiias de biotecnologia poder paten-
tar nuevos genes secuenciados?

c. (Deberia utilizarse la terapia génica en seres humanos?

. ¢Deberian estar disponibles las pruebas genéticas para
determinar enfermedades genéticas para las cuales no
hay tratamiento o cura?

e. (Deberia el gobierno legislar sobre la clonacion de seres
humanos?

Suponga que usted puede realizarse un analisis genético a
los 18 afios de edad para conocer su susceptibilidad a una
enfermedad genética que no se manifestaria hasta la madu-
rez y para la cual no hay disponible un tratamiento.

a. (Cudles serian las posibles razones para que usted realice
dicha prueba genética y cuéles para no realizarla?

b. ;Desea personalmente que le realicen pruebas genéticas?
Explique sus razones.



