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SE UTILIZA
ESTE LIBRO

Presentacion de la unidad

l Un interesante texto va a presentarte l

cada unidad, para que puedas ver la

ciencia aplicada al mundo real. l / /
' En el Sumario, ' ' Antes de empezar, Te pro- '
te avanzamos ponemos un reto: una ac-
los contenidos tividad para que conozcas

. de la unidad. ué sabes de los nuev
Desarrollo de contenidos L. ) | &

l El texto estd acompafiado de imégenes reales e ilustradas que '
te van a ayudar a entender de una forma clara y concisa la teo-
ria. Las infografias te van a mostrar lo que tienes que aprender

l de una forma facil y visual. : '

'TE PROPONEMOS UN RETO 3. El e

| Vas a encontrar actividades de di- l E LGl bl s

ferentes tipologias para desarro- TE PROPONEMOS Actividades para investigar

mas alld de los conocimien-

llar distintas aptitudes, y ademas Para consolidar tus co- UN RETO
l informacién adicional al margen. l nocimientos. tos que tienes.
ACTIVIDAD RESUELTA PIENSA Y REFLEXIONA
APRENDEMOS A SER Experimentos cientificos para
CIENTIFICOS aprender cémo se resuelve
Ejercicio resuelto que te ense- Actividades para aprender a ra- en la practica lo estudiado.

oo : .
fiard contenidos importantes. zonar.
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LA HERENCIA GENETICA DE LOS CARACTERES.
GENETICA

BT
A .

¢Es el codigo genético el lenguaje del ADN?

Las caracteristicas basicas que debe presentar un cédigo de informacién para ser consi-

derado un lenguaje son las siguientes:

- Ser un sistema de comunicacién: el cédigo genético lo es, transmite informacién.

- Estar compuesto por simbolos: los codones de nucleétidos del cédigo genético funcio- ')
nan como unidades de informacién con significado propio.

- Estar integrado por unidades discretas que se delimitan y aislan: los codones y los nu-
cleétidos funcionan como las palabras de un lenguaje.

Es paraddjico que, con un pequefio nimero de simbolos, se puedan construir mensajes

cada vez mas elaborados, desde grandes textos, como una novela, a seres de gran com-

plejidad, como un ser humano.



Sumario

1s

Genética y transmision
de caracteres

hereditarios.
Genética mendeliana.

Base cromosdmica de las

leyes de Mendel.
Herencia y sexo.

Enfermedades

hereditarias.

TE PROPONEMOS UN RETO

1. Archivar nuestra codificacion genética

El nicleo de las células guarda informacién gené-
tica codificada en el material genético, de la mis-
ma forma que un MP4 guarda informacién musical
codificada en un archivo informéatico. Continda la
siguiente analogia entre elementos musicales y
elementos del material genético. iSigue la pista
que te ofrecen las imagenes!:

« Los albumes de canciones son
a la musica como al material
genético es el...

« Las canciones son a la musica
como al material genético son
los...

- Las palabras de las canciones
son a la musica como al mate-
rial genético son los...

. Las notas musicales son a la
musica como al material gené-
tico son los...

Copia tus respuestas en tu cuaderno. Compara-
las con las de tus compaiieros.

¢Qué sabemos sobre la herencia genética?

a) éDoénde se encuentran los genes?

b) iQué es un caracter hereditario?

c) éCon qué finalidad estudia el ADN la policia
cientifica?




Genetica y transmision
de caracteres hereditarios

A ¢Has oido la frase «lo lleva en los genes»? Piensa un momento en ella: éreal-
VOCABULARIO J

mente tiene sentido? Lo tiene, considerando los caracteres hereditarios.

ADN: molécula que por- . .
tatodalainformacionge- 1.1, Los caracteres hereditarios

nética de cada especie.

La herencia genética es el conjunto de mecanismos de transmisién de ca-

Cromosomas: estructu- racteres de un individuo a su descendencia regidos por las leyes del cédigo
ras extremadamente or- genético.

ganizadas en las que se
compacta el ADN.

Un caracter hereditario es una caracteristica morfoldgica o fisiolégica
que se transmite a la descendencia, como el color de ojos, el color de pelo
o la estatura.

Un gen es un fragmento de ADN que determina un caracter hereditario.
Las distintas variantes de un gen se denominan genes alelos o alelos.

Los genes alelos son las variantes de un gen que controlan las diversas
expresiones para un determinado caracter.

Cada gen ocupa un lugar fijo en los cromosomas, denominado locus. Los ge-
nes alelos se situan en el mismo locus en los cromosomas homélogos.

Figura 2.1. Locus y genes alelos. Los cromosomas homélogos son aquellos que tienen los mismos genes,
aunque pueden ser diferentes alelos.

APRENDEMOS A SER CIENTIFICOS 1. Lengua y genes

La capacidad de poner la lengua en forma de U es un caracter que po-
seen algunas personas. Te proponemos investigar como se hereda este
caracter. (Cuéntas personas en tu clase pueden poner la lengua asi?

a) ¢éSois mas los que tenéis la capacidad de colocar asi la lengua?

b) Si esta capacidad es un caracter que se da con cierta frecuencia en-
tre tus compaferos, épodemos suponer que hay una influencia de
nuestros genes que determina que un caracter sea mas o menos comun en las personas?

Los arboles genealdgicos o pedigris permiten estudiar la transmision de un caracter (o una enfer-

medad) en varias generaciones de individuos emparentados.

Construye el arbol genealdgico de tu familia, sefialando quién puede poner la lengua en forma
de Uy quién no. Asegurate de que concuerde el caracter de cada persona con los que presentan
sus padres. Puedes utilizar el siguiente programa para generar tu arbol: http://goo.gl/HSh7Xo.

38 UNIDAD 2



1.2. Genética: conceptos basicos

Los seres humanos somos organismos diploides, lo que significa que cada
. organismas <ip qtie significa qu RECUERDA %
cromosoma tiene una pareja, su homdlogo.

En nuestra especie, cada célula de nuestro cuerpo tiene 23 parejas de cromo-
_ ) Los cromosomas son es-
somas, es decir, tenemos 46 cromosomas en total, de los cuales la mitad pro-

tructuras de ADN y pro-
cede de la madre y la otra mitad del padre. Cada pareja de cromosomas esta P

teinas que se forman en

formada por dos cromosomas homélogos, que contienen informacién para los . ,
el nicleo de las células

mismos caracteres o genes. Observa la ilustracién de la derecha. durante los procesos de

Nuestras células somaticas portan dos alelos para cada caracter, los cuales divisién celular: mitosis
pueden ser iguales (homocigosis: AA, aa) o distintos (heterocigosis: Aa, aA). y meiosis. Transportan
En la genética mendeliana o clésica, tener los dos caracteres iguales (es decir, fragmentos de ADN des-
en homocigosis), se denomina raza pura. de las células progenito-

ras a las células hijas.

Un individuo heterocigético o hibrido es aquel que tiene alelos distintos
para un gen (Aa, aA). Un individuo homocigético es aquel que tiene los
alelos iguales para un gen (AA, aa).

Inicialmente, en la expresién de un gen determinado, Mendel considerd dos
tipos de alelos: A a

El alelo dominante (A) es aquel que se manifiesta en el fenotipo siempre,
tanto en homocigosis como en heterocigosis. El alelo recesivo (a) es el que

se manifiesta en el fenotipo Unicamente en homocigosis. alelo A alelo a
dominante recesivo
Los alelos recesivos se transmiten y permanecen «ocultos» en el genotipo de Figura 2.2. Cromosomas homélogos.

los descendientes.

El genotipo es el conjunto de genes que un organismo hereda de sus pro- Homacigdticos
genitores. Por ejemplo, una persona puede heredar los genes para los ojos C ( } ( “C ,
azules y verdes. El fenotipo es el conjunto de caracteres que manifiesta un

organismo, es decir, la apariencia externa del genotipo, como el color de
ojos que presentamos en nuestro aspecto externo. /m|s /8 /|8 /|8

El genotipo permanece constante, mientras que el fenotipo varia por la ac- ) } ) 5
cién de distintos factores ambientales. Genotipo MM Genotipo mm

Heterocigdticos

1. Contesta a las siguientes preguntas:

Cuando observamos el parecido de un recién nacido con sus familiares y /m s s
se dicen frases como «es la viva imagen de su abuelo», ése esta haciendo b 5

referencia a su genotipo o a su fenotipo? i
Genotipo Mm

¢Es posible que dos personas tengan el mismo fenotipo y distinto genotipo® Figura 2.3. Homocigosis y

heterocigosis

UNIDAD 2
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Genética mendeliana

Hace 150 afios, el monje austriaco Gregor Mendel fue el primero en expli-
car las nociones bésicas de la herencia genética. Mendel disefié experimentos
para descubrir cdmo se transmitian los caracteres en unas plantas de guisante
(Pisum sativum). A partir del anélisis estadistico de sus resultados, enuncié sus

AB Ab aB ab
AB AABB AABb AaBB AaBb
Ab AABb AAbb AaBb Aabb
aB AaBB AaBb aaBB aaBb tres leyes:
ab AaBb Aabb aaBb aabb

Figura 2.4. Cuadro de Punnett.

Guisantes amarillos
homocigéticos

2.1. Leyes de Mendel

A. Primera ley de Mendel: uniformidad de los hibridos de la
primera generacion filial

Primero, estudid la transmisidon de un caracter, el

Guisantes verdes
homocigéticos

1

l
A 1A GENERACION PARENTAL (P)

Meiosis Meiosis
] ] 8 8
Af) Al) GAMETOS af) a[j
v \ v
‘ Fecundacién
/

(i (i 1
A \\a \ AJ \\a
12 GENERACION FILIAL (F1)
100 % de guisantes hibridos amarillos

it

R

1. En los perros de la raza pastor aleman, las orejas
rectas son dominantes frente a las orejas caidas.
Representa el cruzamiento de una hembra homo-
cigética de orejas rectas con un macho homoci-
gotico de orejas caidas.

1) Identificamos al caracter dominante (orejas
rectas, «O») y al caracter recesivo (orejas cai-

clas, «O»).

Identificamos al homocigdtico dominante
(orejas rectas, «OO») y al homocigético rece-

sivo (orejas caidas, «oom).

2)

3) Representamos el cruzamiento y las probabili-
dades en los genotipos resultantes en el cua-

dro de Punnett.

UNIDAD 2

color de la semilla. Para la primera generacién, o
generacion parental (P), cruzé dos plantas de
raza pura, una de semillas amarillas (AA) con otra
de semillas verdes (aa). Las plantas de |la primera
generacion filial (F1) presentaron todas las semi-
llas amarillas. El color de semilla amarillo dominaba
sobre el verde.

Al cruzar dos variantes puras se origina descen-
dencia uniforme, en genotipo y fenotipo.

Figura 2.5. Primera ley de Mendel.

P. HEMBRA OO & MACHO oo

Fi. Oo
H M @) O
o Oo (1/4) Oo (1/4)
o Oo (1/4) Oo (1/4)

Todos los individuos de la F1, el 100 %, son hetero-
cigdticos con el caracter dominante «orejas rec-
tas». Este cruzamiento cumple la primera ley de
Mendel, ya que de dos razas puras se ha obtenido
descendencia uniforme.



B. Segunda ley de Mendel: segregacién de caracteres

antagodnicos de la segunda generacién filial SABIAS QUE... @
Mendel dejé autofecundarse las plantas de la F1, ya que sus flores son herma-

froditas, tienen estambre y pistilo. Obtuvo una segunda generacién filial (F2) El cruzamiento prueba

de plantas con semillas amarillas y verdes, en proporcién 3:1. se realiza para conocer

, . . , , el genotipo de un indivi-
El caracter desaparecido en el fenotipo de F1 volvia a aparecer en F2; debia d po a
. .. _y duo y saber si es hetero-
de estar «oculto», por tanto, en el genotipo de F1. El descubrimiento reafirmé _ i
. . . . . cigoto u homocigoto y un
la idea de que un caracter domina (el caracter dominante) sobre el otro (el ) .
. . homocigoto recesivo.
caracter recesivo).

Si se trata de un hetero-
Cada alelo se separa y se distribuye en los gametos de forma independiente. cigo, la proporcién feno-

tipica de la descendencia

12 GENERACION FILIAL DE GUISANTES HiBRIDOS AMARILLOS serd 50% Si es homoci-
l l goto dominante la pro-
Al) (}a Al |la porcion fenotipica de la
descendencia serd 100%

Meiosis Meiosis fenotipo dominante.

http://goo.gl/7aQyda

AZ} a% GAMETOS Aﬁ a%

| | |
Fecundacién — A =
/ -
A AA Aa
U l
Al 1A A() |)a Al [la Fy
a Aa
2a GENERACION FILIAL (F2): 75 % de guisantes hibridos amarillos (3/4). Figura 2.6. Segunda ley
25 % de guisantes homocigéticos verdes (1/4) de Mendel.
2. En los perros, el caracter orejas rectas es domi- Fi: HEMBRA Oo & MACHO Oo
nante frente al caracter orejas caidas, recesivo.
Se cruza una hembra y un macho heterocigéticos F2: OO Oo 0o
de orejas rectas. Representa el esquema de este i
cruzamiento, con las probabilidades y los porcen- M o °
tajes de los genotipos de la F2. 0 Oo (1/4) Oo (1/4)
1) ldentificamos al car,acter dom|nante ‘(orejals o Oo (1/4) 00 (1/4)
rectas, «O») y al caracter recesivo (orejas cai-
das, «o»). Los porcentajes de los genotipos de la descenden-
2) ldentificamos al macho homocigético recesivo cia seran 50 % de «Oo» y 25 % de «oo», lo que se
como «oov. reflejara fenotipicamente como el 75 % de la des-

3) Representamos el cruzamiento y el cuadro de cendencia con las orejas rectas y el 25 % con las

Punnett. iPedimos ayuda a las matematicas! orejas caidas.

UNIDAD 2 A1
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@ SABIAS QUE...

combinacidn de fact

C. Tercera ley de Mendel: independencia y libre

ores hereditarios

Mendel investigd si sus conclusiones se cumplian también en la transmisién de

Mendel tuvo mucha suer- ‘
te, ya que los caracteres dos caracteres de semilla,
que eligié para sus expe-
rimentos eran caracteres
independientes, es decir,
no controlados por ge-
nes ligados, que no cum-

plen su tercera ley.

Los alelos de un gen se he
y de todas las formas posi

3. Ademas de tener en cuenta el caracter «forma
de las orejas» en la raza de perros pastor aleman,
vamos a fijarnos en el pelaje, donde es dominan-
te el pelo corto frente al pelo largo. Cruzamos la
siguiente pareja: un macho y una hembra, ambos
heterocigéticos dominantes de orejas rectas y
pelo corto (OoPp), équé probabilidades genoti-
picas y fenotipicas tendra su descendencia?

1) Identificamos los caracteres dominantes (ore-
jas rectas, «O»; pelo corto, «P») y los caracte-
res recesivos (orejas caidas, «o»; pelo largo,
«p»),

2) lIdentificamos al heterocigético dominante

(orejas rectas, «Oo»; pelo corto, «Pp»).

3) Representamos el esquema del cruzamiento y
el cuadro de Punnett.

UNIDAD 2

dos caracteres hereditarios. Cruzé plantas de guisantes de lineas puras para

color y forma. Consideré lo siguiente: P, generacion

parental: plantas de semilla amarilla y lisa x plantas de semilla verde y rugosa, F1,
generacion filial: obtuvo todas las plantas con semillas amarillas y lisas. Dejé auto-
fecundarse la F1, resultando las combinaciones indicadas en la F2 del cuadro.

redan de forma independiente y se combinan al azar
bles con otros alelos en la descendencia.

=

]
All |\a AL Al alL al
Y u
L I
Ul
AL AALL AALI AalLL AalLl
N0 GENERACION P GAMETOS
AU "\\A Guisantes Guisantes — —
) amarillos - lisos verdes - rugosos AR . 0 q 4]
L% 5'— homocigdticos homocigéticos v % A{’; il aﬁ CJL ! ?] Al AALI L,w AalLl L l|4
0 GAMETOS ne
a »ﬂL a% {;}I AU ga
A\ J
\ ,q PS v L% 8' al | AalL AaLl
AU K a
L% %I GAMETOS
o —~—
, a
. a0 ap Al AalLl Il
12 GENERACION FILIAL. 100 % de guisantes hibridos amarillo - lisos A‘[] 8L a0 an, =] i\ N
JU- Al i v =3
Figura 2.7. Tercera ley de Mendel. U Uy
Figura 2.8. 2* GENERACION FILIAL, F2. Combinaciones en proporcién
Q:3:3:1.

F1: HEMBRA OoPp % MACHO OoPp
F2: OOPP _~ OOPp | OoPP " 0oPP \ Oopp
OoPp ooPp oopp OOpp
M OP Op oP op
OP OOPP (1/16) OOPp (1/16) OoPP (1/16)  OoPp (1/16)
Op OOPp (1/16)  OOpp (1/16)  OoPp (1/16)  Oopp (1/16)
oP OoPP (1/16)  OoPp (1/16) o0oPP (1/16) ooPp (1/16)
op QoPp (1/16) Qopp (1/16) ooPp (1/16) oopp (1/16)

La probabilidad de cada genotipo sera: OOPP,
1/16; OOPp, 1/8; OoPP, 1/8; OoPp, 1/4; OOpp,
1/16; Oopp, 1/8; 0oPP, 1/16; oopp, 1/16, ooPp, 1/8.
Y de cada fenotipo: 9/16 orejas rectas y pelo cor-
to; 3/16 orejas rectas y pelo largo; 3/16 orejas cai-
das y pelo corto; y 1/16 orejas caidas y pelo largo.



Mendel no solo experimenté con dos caracteres de dos variantes opuestas en
plantas de guisante. Estudié siete caracteres, ademas de la forma y el color de
la semilla: el color de las flores (purpura o blanca), su posicién (axial o terminal),
la forma y el color de la vaina (lisa o estrangulada y verde o amarilla), y la talla
de las plantas (normal o enana).

Acerté al seleccionar la planta de guisante como su modelo de estudio, ya
que al utilizar una especie autégama se aseguraba de que las variedades eran
lineas puras, constituidas por individuos idénticos y homocigéticos. Inicié sus
experimentos fijdndose en un solo caracter, con lo que obtuvo proporciones
numéricas faciles de analizar e identificar. Asi, a partir del nimero de indivi-
duos obtenidos propuso proporciones sencillas y utilizé relaciones estadisticas
en varias generaciones sucesivas.

CIENCIA 2.0

Para ampliar tus conoci-
mientos sobre las leyes de
Mendel, realiza los pro-
blemaspropuestos,ycom-
prueba tus resultados, en
los siguientes enlaces:

http://goo.gl/Htqdf
http://goo.gl/nbvJPc

2. Imagina que trabajas en un invernadero y, por
equivocacion, has cruzado una planta homocigé-
tica de tallo normal (TT) con una homocigética de
tallo enano (tt). Sabiendo que el tallo normal es
un caracter dominante sobre el tallo enano, con-
testa a las siguientes preguntas:

a) ¢Cobémo prevés que sean los genotipos y feno-
tipos de la generacién F1?

b) Si vuelves a cruzar los ejemplares de esa Fi,
écdmo seran los genotipos y fenotipos de la F2?

c) Representa tus resultados en cuadros de Pun-
nett, indicando los porcentajes y probabili-
dades de las combinaciones.

. El caracter relativo al color de piel de una especie
de rana estad determinado por dos genes alelos,
uno dominante para el color verde («A») y uno
recesivo para el color gris («a»). ¢Cuales son los
genotipos y fenotipos de la descendencia de los
siguientes cruces? Indica en un cuadro de Pun-
nett sus porcentajes y probabilidades.

a) Un macho homocigético verde con una hem-
bra homocigética gris.

b) Un macho homocigético gris con una hembra
homocigética verde.

c) (Te parece que el sexo tiene influencia en la
transmisién de este caracter?

Puedes comprobar tus resultados en: http://goo.gl/
UMfFsB.

4. En los humanos, el pelo oscuro («O») es dominan-

te sobre el pelo rojo («o»). Una mujer y un hombre

de pelo oscuro tuvieron dos hijos, uno de pelo os-

curo y otro de pelo rojo.

a) ¢Qué genotipos presentan los progenitores y
su descendencia?

b) éCuél es la probabilidad de que la descenden-
cia de la pareja tenga el pelo oscuro o rojo?

Representa tus resultados en cuadros de Punnett,

indicando los porcentajes y probabilidades de las
combinaciones. iPide ayuda a las matematicas!

. El alelo de ojos oscuros («A») es dominante frente

al alelo de ojos claros («a»), que es recesivo. Ba-
sandote en las leyes de Mendel, y pensando en
una pareja que desea tener un bebé, contesta a
las siguientes preguntas:

a) ¢Existe la posibilidad de que el bebé tenga los
ojos claros si ambos progenitores tienen los
ojos oscuros? ¢Qué genotipos deberan pre-
sentar sus padres?

b) éCuél es la probabilidad de que el bebé tenga
los ojos claros si el padre los tiene oscuros y la
madre también claros? &Y los ojos oscuros?
Representa los porcentajes y probabilidades ob-
tenidas en un cuadro de Punnett. iPide ayuda a
las matematicas!
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2.2. Herencia intermedia

Mendel descubrié en sus experimentos que entre los alelos de un mismo gen

se producen interacciones. Asi, definié las relaciones de dominancia y de rece-

sividad, pero lo cierto es que existen otras. Uno de esos tipos de herencia es
la denominada herencia intermedia.

El cientifico Carl Correns cruzé dos variedades opuestas de la planta dondie-
go de noche, una homocigética dominante con flores rojas («RR») y otra
homocigética recesiva con

flores blancas («rr»). De ahi
surgié una F1 uniforme de hi-

RR 7 <
v(\’\ \,\JT}\
P nN\e)
PO

bridos con flores rosas («Rr»)
que cumplia la primera ley
de Mendel. En la F2 cruzé
hibridos («Rr») y obtuvo plan-
tas de flores rojas, rosas y
blancas, en proporcién 1:2:1,

RR Rr (% Rr(/ 2\ RR A

2 D)D)

F D @ N PRQ\L
2 @ @{é&) @ &2 S8

'

QOB 1
@}gﬁ Cék éx‘}/{ ~

No—

respectivamente.

Figura 2.9. Herencia intermedia.

En la herencia intermedia los alelos se expresan por igual en el fenotipo.
El individuo heterocigético o hibrido resultante manifiesta un nuevo ca-
racter, que mezcla la informacién de los dos alelos parentales.

4. Queremos obtener plantas de la especie dondie-

go de noche con flores rosas. Para ello cruzamos
dos ejemplares con las flores rosadas. Sorpren-
dentemente, al observar su descendencia vemos
que hemos obtenido plantas de flores rojas («KRR»),
rosas («Rr») y blancas («rr»), en proporcién 1:2:1.

éCuéles son los genotipos y fenotipos de F1
y F2? Indica sus respectivas probabilidades y
porcentajes.

. Cruzamos plantas de flores rosas con plantas de

flores rojas de la especie dondiego de noche. Sa-
bemos que este caracter estd determinado por
dos alelos, rojo («R») y blanco («r»), con herencia

UNIDAD 2

F1: Rr X Rr H
M R

F2: RR Rr rr R RR (1/4) Rr (1/4)

r Rr (1/4) rr (1/4)

r

Todos los genotipos de F1 (el 100 %) serén «Rr»,
por lo que todas las flores (el 100 %) seran rosas.
Los genotipos y fenotipos de la F2 seran 1/4 (25 %),
rojas; 1/2 (50 %), rosas; y 1/4 (25 %), blancas.

intermedia. éCémo podran ser las plantas des-
cendientes? Haz el esquema del cruzamiento
e indica los porcentajes y probabilidades de los
genotipos.



2.3. Codominancia

Otro tipo de herencia es la denominada codominancia.
En codominancia se expresan a la vez en el fenotipo
del individuo ambos alelos, a diferencia de la herencia
intermedia, donde se expresa un fenotipo intermedio
nuevo.

En codominancia, ambos alelos (codominantes) se
expresan simultdneamente en el fenotipo. El indivi-
duo heterocigoto resultante manifiesta los caracteres
de los dos progenitores a la vez, pero sin combinarse.

5. Una especie de ganado vacuno puede presentar
pelaje negro (N), blanco (B), o con manchas ne-
gras y blancas (NB). éQué descendencia se ob-
tendra de cruzar un toro manchado:

a) con una vaca manchada
b) con una vaca blanca
c) con una vaca negra

Razona los tres cruzamientos.

Los individuos manchados son heterocigéticos,
manifiestando a la vez el carécter los dos carac-
teres de pelaje negro (M) y blanco (B), que son
codominantes.

El cruce entre un toro y una vaca manchados seria
el siguiente:

7. El cruzamiento de un tipo de flores A de color
rojo dominante y un tipo de flores B de color blan-
co dominante produce un tipo de flor AB de color
rojo con manchas blancas, presentando ambas
caracteristicas, ya que los dos caracteres codo-
minantes A y B se expresan a la vez. éQué geno-
tipos y fenotipos presentara la descendencia de

o

e

-

T T
GG

Figura 2.10. Codominancia.

Fi. NB X NB N B
N NN (1/4) NB (1/4)
B NB (1/4) BB (1/4)

Se obtiene 1/4 (25%) de terneros negros, 1/2 (50%)
de terneros manchados y 1/4 (25%) de terneros
blancos.

Y los cruces entre un toro manchado y una vaca
negra, y una vaca blanca serian los siguientes:

F2 NB & NN NB & BB
N B N B
N  NN@/2) NB(/2) B NB(@/2) BB(/2)

En ambos cruces, obtenemos 1/2 (50%) de terne-
ros manchados y 1/2 (50%) de terneros negros y
blancos, respectivamente.

los siguientes tres cruzamientos? Representa los
cruzamientos e indica las probabilidades y por-
centajes de tus resultados.

a) Una flor manchada con una flor blanca.
b) Una flor manchada con una flor roja.

c) Dos flores manchadas.
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I

El grupo sanguineo de
una persona depende de

2.4. Alelismo multiple: grupos
sanguineos humanos

RECUERDA

un alelo.

la presencia o ausencia

de determinadas protei-

nas en la membrana de
los eritrocitos.

La transmisidon genética de los distintos grupos sanguineos en los seres huma-
nos se rige por un tipo de herencia denominada alelismo multiple.

En el alelismo multiple un Unico caracter estd determinado por mas de

El sistema sanguineo ABO estd determinado genéticamente por tres alelos
distintos, A, By 0, con la particularidad de que los alelos A y B son codominan-

tes entre ellos, pero dominantes sobre el alelo o.

Grupo A
(AA - AO)

Grupo B
(BB - BO)

6. {Cémo podran ser los hijos de un hombre del grupo B cuya madre era del
grupo O, y de una mujer de grupo A cuyo padre era del grupo O?

MADRE oo

PADRE oo

Grupo AB Grupo O M H A o
(AB) (O0)
P: MUJER Ao HOMBRE Bo B AB(/4) Bo(/4)
o Ao (1/4) oo (1/4)
F AB AO BO OO

Figura 2.11. Herencia de los grupos
sanguineos.

8. éEs posible que un hombre del tipo sanguineo By

Las probabilidades y los porcentajes de los genotipos y los fenotipos de su
descendencia seran un 1/4 (25 %) del grupo sanguineo AB (genotipo «AB»),
un 1/4 (25 %) del grupo A (genotipo «Ao»), 1/4 (25 %) del grupo B (genotipo
«Bo») y 1/4 (25 %) del grupo O (genotipo «oo»).

1. Un hombre del grupo sanguineo B es llevado a

10.

una mujer del tipo AB tengan un hijo del tipo O?

. Los tres hijos de una pareja son de los tipos sangui-

neos A, Oy AB, écuél es el genotipo de sus padres?

Una pareja solo puede tener descendientes del
grupo sanguineo B heterocigéticos o del grupo
0. Indica cual es el genotipo y el fenotipo de la
pareja, y la probabilidad de que su descenden-
cia sea del grupo 0 y del grupo B. Razona las
respuestas.

UNIDAD 2

juicio por la supuesta paternidad de un nifio de

grupo sanguineo O. La madre es del grupo san-

guineo A. Responde a las siguientes preguntas:

a) De acuerdo con esos datos, ées posible que
este hombre sea el padre del nifio?

b) Silo fuera, écudles serian los genotipos de los
progenitores?

c) ¢Qué genotipo deberia tener el hombre para
que se descartara su paternidad?



APRENDEMOS A SER CIENTIFICOS 2. Donando sangre

Para que una transfusién de sangre entre dos personas sea posible se ha de tener en cuenta que sus
grupos sanguineos sean compatibles, es decir, que el plasma del receptor no contenga anticuerpos
que aglutinen, formando codgulos, los glébulos rojos del donante. La transfusion de sangre de una
persona con Rh+ a otra con Rh- (es decir, de una persona que tiene este aglutinégeno a otra que no
lo tiene) induce la formacién de anticuerpos, los cuales pueden hacer que en sucesivas donaciones se
aglutine la sangre. De ahi que en las donaciones de sangre y érganos se tenga en cuenta este factor.
El factor Rh es un tipo de proteina que puede estar presente en la membrana plasmatica de los glé-
bulos rojos. La herencia de este caracter es independiente de la de los grupos A, B, O.

El 85 % de las personas poseen el factor Rh, por lo que se clasi-

fican en este caso como Rh positivas (Rh+).

El15 % restante corresponde a las personas Rh negativas (Rh-), Rh () Rh ()

ya que carecen de ese factor.

Al nacer, ni las personas Rh+ ni las Rh- tienen anticuerpos anti-
Rh en el plasma sanguineo. Estos anticuerpos solo se produ-
cen cuando un individuo Rh- recibe sangre Rh+ a través de una
transfusién o un trasplante, por ejemplo, en el caso de una mu-
jer Rh- embarazada de un feto Rh+.

Herencia del factor Rh:

El factor Rh se determina genéticamente mediante el alelo D para Rh+, que es dominante, y el ale-
lo d para Rh-, que es recesivo. Asi, los genotipos y fenotipos posibles para este caracter seréan los

siguientes:
Genotipo Fenotipo
DD Rh+
Dd Rh+
dd Rh-

1. Diagnostica si son posibles las siguientes donaciones, justificando tu respuesta:

Donante Receptor
A+ AB+
O+ B+
AB- O+
B- A-
O- AB+

2. Uno de los hijos de una pareja donde la mujer es A+ y el hombre es B+ nace con grupo AB-. El
padre no entiende cémo su hijo puede tener un grupo sanguineo distinto al de él y al de su mujer.
éQué le dirias?

3. Otra pareja, con grupos A- (ella) y B+ (él), tienen un hijo. Ella no entiende que su hijo sea B+, igual
que su padre, y no tenga nada de su fenotipo. ¢Qué le dirfas?
¢Podria alguno de los hijos de la pareja anterior tener descendencia con grupo O-?
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Figura 2.12. Base cromosémica de
primera ley de Mendel.

Figura 2.13. Base cromosémica de
segunda ley de Mendel.

PN

RECUERDA

Los genes se ordenan en
los cromosomas de ma-
nera lineal, como las es-
taciones de una linea en
el plano de metro. Cada
estacion seria el locus

del gen.

[A]
VOCABULARIO

Entrecruzamiento o re-
combinacién genética:
Intercambio de fragmen-
tos de material gené-
tico entre cromosomas
homodlogos que se pue-
de producir durante la
meiosis.
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Base cromosdmica de las leyes

de Mendel

Los dos genes alelos que codifican un caracter concreto se segregan durante
la produccién de gametos mediante una divisién celular meiética. Asi, cada
gameto contiene un solo alelo para cada gen, lo que permite que los alelos ma-
terno y paterno se combinen en el descendiente y se asegure la variabilidad
genética.

Las leyes de Mendel reflejan el comportamiento de los cromosomas durante
la meiosis. La primera ley se explica por la migracién aleatoria de los cro-
mosomas homologos a polos opuestos durante la anafase | de la meiosis. La
segunda ley responde al alineamiento aleatorio de cada par de cromosomas
homdlogos durante la metafase | de la meiosis. De este modo, los caracteres
hereditarios:

a) Se distribuyen de modo aleatorio (1.% ley de Mendel).
b) Se distribuyen o segregan de modo independiente (2.% ley de Mendel).

No obstante, no todos los caracteres hereditarios se transmiten de modo in-
dependiente. Cuando dos genes se ubican en el mismo par de cromosomas
homdlogos se denominan genes ligados, y su herencia puede no ser indepen-
diente e incumplir la segunda ley de Mendel.

3.1. Teoria cromosdmica de la herencia

Los trabajos de Mendel fueron ignorados hasta que nuevos avances en el cam-
po de la citologia permitieron evidenciar la relacién entre cromosomas y he-
rencia genética.

La denominada teoria cromosdmica de la herencia, debida a Thomas Mor-

gan, establece esta relacion. Morgan demostré esta teoria al descubrir los

genes ligados gracias a sus estudios con la mosca de la fruta (Drosophila me-

lanogaster). Estos son genes que se sitlan cercanos en el cromosoma, por lo
g 9 q p

que sus caracteres tienden a heredarse juntos.

Los postulados de esta teoria son los siguientes:

1. Los genes se sitian en los cromosomas.
2. Los genes se ordenan linealmente en los cromosomas.

3.Los genes préximos tienden a heredarse juntos, por el proceso de
ligamiento.

4. Los genes pueden heredarse separados, aun estando muy préximos en
el cromosoma, gracias al proceso de entrecruzamiento o recombina-
cion genética.



3.2. Aplicaciones de las leyes de Mendel

Aunque no todos los genes se heredan cumpliendo las tres leyes descritas por SABIAS QUE..

Mendel, los genes alelos se separan en la meiosis y cada gameto llevara solo

un alelo.
Una aplicacién actual de

las leyes de Mendel es el
uso de marcadores mo-

Por lo tanto, podemos predecir los resultados de los cruzamientos posibles, lo
que es de gran utilidad para la mejora genética de especies en sectores como

la agricultura y la ganaderia. . .
9 ylag leculares para la identifi-

Ademés, a partir de los cruzamientos ya realizados se puede inferir, a través cacién de la paternidad y
del anélisis del pedigri, si un rasgo determinado es una caracteristica genética los lazos familiares.
y por qué mecanismo de herencia se rige.

B = Pelo castafio b = Pelo rubio
[A]
. 0 o . . O VOCABULARIO

Pedigri: Documento que

a n . ‘ analiza las relaciones ge-

ﬁ nealdgicas del organismo

para determinar cémo se

. O n hereda y manifiesta un
e &y

determinado caracter.

e Figura 2.14. Pedigri.

TE PROPONEMOS UN RETO 2. Las leyes de Mendel

Las leyes de Mendel se han aplicado de manera intuitiva durante siglos tanto en la agricultura como
en la ganaderia. Actualmente siguen siendo muy Utiles en muchos proyectos de biotecnologia, con-
cretamente en las primeras fases de su desarrollo cientifico.
En un primer momento, para descubrir si una caracteristica fenotipica de un organismo eucariota esté
dada por un Unico gen, se parte de dos individuos de la misma especie que sean opuestos para ese
mismo caracter y se los cruza para analizar la descendencia de las generaciones F1y F2 de acuerdo
con las leyes de Mendel. Si el caracter de interés esta determinado por un solo gen, entonces los
cientificos podran aplicar técnicas de biologia molecular e ingenieria genética para clonar ese gen
de interés. Posteriormente, si se decide aplicar las técnicas de ingenieria genética, es decir, obtener
un organismo genéticamente modificado, se deberd evaluar la estabilidad genética del organismo
transgénico obtenido y su heredabilidad de acuerdo con las leyes de Mendel.

1. Imagina que eres un cientifico que pertenece a un grupo de investigacidon que trabaja en un pro-
yecto de desarrollo de plantas de cultivo con gran resistencia a la sequia, algo que podria estar
relacionado con la mayor preocupacion por las sequias causadas por el cambio climatico.

a) Elabora el esquema del disefio experimental para la obtencién de la variedad natural de plantas
de la especie Agave lechuguilla, conocida cominmente como agave, resistente a condiciones de
sequia tipicas de ambientes semiaridos.

b) Explica los mecanismos de heredabilidad que debe cumplir una planta transgénica a la que se le
hayan introducido los genes de resistencia a la sequia de la variedad de agave natural selecciona-
da por tu grupo de investigacion, para que sea considerada genéticamente estable.
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Herencia y sexo

» Algunos caracteres no se heredan segun los postulados de las leyes de Men-
ﬁﬁ del. Ademas, hay caracteres que las cumplen, pero tienen distinta proporcion
Al A e en funcién del sexo.

‘ﬁi’hﬂ‘ﬁﬁ ﬁcﬁ lﬂ'aﬁ Los cromosomas humanos se dividen en dos tipos: los autosomas o cromoso-
K (1] i?

mas somaticos y los heterocromosomas o cromosomas sexuales. En el ser hu-

ﬁ!‘ ﬁ;h I'llp Imx ﬁqﬁ ﬁsﬂ mano, los cromosomas de los pares 1 al 22 son autosomas, y el par 23
L 1
! corresponde a los cromosomas sexuales, X e V.
LER 3 AA AA A
20 21 2z XY

Los heterocromosomas o cromosomas sexuales son los cromosomas
a‘ HH que participan en la determinacién del sexo.
AL LR ﬁﬁ ﬁﬁﬁ Los autosomas o cromosomas somaticos son los cromosomas que no de-

terminan el sexo.
sgseRc R

Los rasgos o caracteres ligados a los autosomas presentan una herencia auto-

n“ ﬂﬂ iﬁ AR AN &l sémica, y los rasgos o caracteres ligados a los heterocromosomas representan
T R una herencia ligada al sexo, ya sea al cromosoma X o al cromosoma Y. Esto
KX X¥ A AL ““ quiere decir que los caracteres ligados a los autosomas no estan afectados
T e R por el sexo que se transmite a la descendencia, mientras que si lo estan los
Figura 2.15. Cariotipo humano. caracteres ligados a los heterocromosomas.

12. Observa las siguientes imagenes de cariotipos e indica cuéles de estos cromosomas son autosomas y cua-
les son heterocromosomas sexuales. Un cariotipo pertenece al sexo femenino y el otro al sexo masculino,
écudl es cada uno de ellos?

A) B)

: i
/ : {4
1 2 3 4 5 1 2 a 4 5
P &
1 -t s \ \ ¢ t LS B TR LY
f £ C B o N ¥ ol W
a -‘: i1 T a 9 10 11 12
& T 8 9 10 11 12
; B 3 - . Mo $h IL ar
b i £ X s 1 tl i 1 et L]
J\; L : ¢ il s 13 " 15 16 17 18
13 14 15 16 17 18
- . k. I8 aae (
1 T 2h . j" 18 200 21 22 l
19 20 4| 22 Xy b ¥
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4.1. La herencia del sexo

La determinacién genética del sexo es el conjunto de factores y mecanis-
mos genéticos que hacen que un individuo presente génadas masculinas
o femeninas. La diferenciacién sexual es la expresiéon fenotipica de esa
determinacién.

_________________________________________________________________

En la naturaleza existen varias formas para la determinacién genética del sexo:

Un gen concreto

Algunas plantas

La mayoria de las especies, incluidos

Cromosomas sexuales
los seres humanos

NUmero de cromosomas Las abejas, las hormigas y las avispas

SABIAS QUE...

El gen SRY, situado en el
cromosoma Y humano,
es el responsable de la
aparicion de los testicu-
los durante el desarrollo
embrionario. Su ausencia
implica la formaciéon de
los ovarios.

Hija

. / X X
ujer
ﬁ Hija
X
F= === = = = = = = === == 1 * \ \
1 En la especie humana, los I Camaies
"heterocromosomas X e Y tienen '
. o ' X X x \
yun contenido genético y una | X X
I morfologia que es diferente.
: El par XX corresponde al : ombre / Hijo
, sexo femenino y el par XY al |
I masculino. El sexo se hereda I X
' babilidad del 50 %, ' B = -
. con una probabilidad del 50 %. | Y Gametos _— 4
X u v X
Hijo
Figura 2.16. Herencia del sexo. ﬂ
7
X

TE PROPONEMOS UN RETO 3. Los sindromes de anomalia

Copia esta tabla en tu
cuaderno e investiga a

partir de estos cariotipos
a qué sindromes de ano-
malia en los cromosomas
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@ CIENCIA 2.0

El daltonismo es un tras-
torno que interfiere a la
hora de distinguir colo-
res, sobre todo el verde
y el rojo. éCrees que es
importante  diferenciar
entre estos dos colores
cuando circulamos por la
via publica?

Revisa tu vision con

este test de daltonismo:
https://goo.gl/iL6LfH
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4.2. La herencia ligada al sexo

Los caracteres hereditarios ligados al sexo son aquellos que vienen de-
terminados por genes localizados en los cromosomas sexuales.

Tipos de herencia ligada al sexo

Ligada al Genes situados en el cromosoma X. Daltonismo y
cromosoma X Recesiva: hijos enfermos, hijas portadoras. hemofilia

Ligada al Genes situados en el cromosoma Y. Borde peludo de las
cromosoma Y Pasa de padres a hijos. orejas

Influida por el Genes situados en los autosomas influidos
sexo por la accién de las hormonas sexuales.

Tabla 2.1. Herencia ligada al sexo.

Calvicie en los
humanos, cuernos
en los ovinos

7. Un gen recesivo ligado al sexo produce daltonismo en los hombres. Un
hombre con visidn normal tiene hijos con una mujer heterocigota porta-

dora de daltonismo:

a) ¢Cdémo seran los genotipos de los hijos?

El planteamiento del problema es el siguiente:

Genotipo normal: XPXP > XP

Genotipo dalténico: X

P.  Madre portadora
XPXd
F XPXd

XD

Xd

< Padre con visién normal
XPY
xXPy  Xdy
XP Y
XP XP (1/4) XPY (1/4)
XP X4 (1/4) XY (1/4)

Los porcentajes y proporciones de los genotipos de la descendencia
son los siguientes: 1/4 (25 %) de hijas normales, 1/4 (25 %) de hijas por-
tadoras, 1/4 (25 %) de hijos dalténicos y 1/4 (25 %) de hijos normales.

b) ¢éQué probabilidad hay de que tengan un varén dalténico? 1/4 (25 %).
c) <Y de una hija portadora de daltonismo? 1/4 (25 %).



Los genes situados sobre el segmento diferencial del Unico cromosoma X

y en el cromosoma Y de los varones humanos se encuentran en hemicigo-

sis, por presentar un solo alelo, y se expresan siempre.

En el ser humano el cromosoma X es mas grande que el cromosoma Y, por tanto,

portador de més informacién genética

Segmento diferencial del cromosoma X, cuyos genes
no tienen su correspondiente en el cromosoma Y

13.

14.

15.

16.

17.

18.

A

Gen del daltonismo

1
1Gen del borde ! H
jpeludodelas

Segmento diferencial del cromosomaY, 1orejas

en el cromosoma X

Cromosoma X

d—-

Gen de un antigeno de superficie
de la membrana plasmaética

Cromosoma Y

1
. . 1 1
cuyos genes no tienen su correspondiente 1 I I ' .
! 1
' <

Segmento homélogo para
ambos cromosomas sexuales

Una pareja formada por una mujer y un hom-
bre sanos siente cierta preocupacion a la hora
de tener hijos, ya que los padres varones de am-
bos son hemofilicos. éCual es la probabilidad de
que sus descendientes padezcan hemofilia? Re-
presenta este emparejamiento con sus por-
centajes.

éCémo sera genotipica y fenotipicamente la po-
sible descendencia de una mujer normal cuyo pa-
dre era hemofilico con un hombre hemofilico?

éPor qué la calvicie es menos frecuente en muje-
res que en hombres?

éCuél sera la probabilidad de que una pareja que
ha tenido cinco hijos tenga una hija en un nuevo
nacimiento?

Una mujer lleva en uno de sus cromosomas X un

gen letal recesivo y en el otro el dominante nor-
al. éCuéles seran los genotipos de la descen-

dencia de esta mujer con un hombre normal?

A partir del siguiente arbol genealégico, contesta
las siguientes preguntas:

Si el primer hijo de 1I2 con un hombre normal es
hemofilico, écual es la probabilidad de tener un
segundo hijo hemofilico?

O

19.

Sill decide tener descendencia con una mujer nor-
mal, no portadora de hemofilia, écuél es la probabi-
lidad de que su primer hijo varén sea hemofilico?

Hombre normal

1 2

Hombre hemofilico

ﬁ é Q Mujer no hemofilica

Una pareja formada por un hombre (A) dalténico
y una mujer (B) portadora del daltonismo tiene
tres hijos: un nifio normal, un nifio dalténico y una
nifia normal. La mujer (B) tiene dos hermanos va-
rones (uno de ellos dalténico y el otro no) y una
hermana que tiene visién normal para los colores.
La hermana de la mujer (B) tiene tres hijos: dos
nifios dalténicos y una nifia de visién normal. El
padre de estos nifios no es dalténico. Ni el padre
ni la madre de la mujer (B) son dalténicos.

Construye el arbol genealégico.

Determina el genotipo de cada uno de los indivi-
duos que aparecen en el arbol genealdgico.
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@ CIENCIA 2.0

Elabora tu historia fami-
liar de salud utilizando la
siguiente aplicacion web:
https://goo.gl/WSS6dk

Entrevista a tus familia-
res para obtener la infor-
macion necesaria para
completar al méaximo tu
retrato de salud familiar.

Enfermedades hereditarias

No todas nuestras enfermedades son producidas por agentes patégenos. Mu-
chas tienen su origen en nuestro propio genoma. Es decir, que cuando nace-
mos venimos con ellas «de serie».

5.1. Enfermedades hereditarias en el ser
humano

Las enfermedades hereditarias tienen su origen en el propio ADN del indivi-
duo que las porta. Son heredadas y se transmiten a la descendencia.

TIPOS DE ENFERMEDADES HEREDITARIAS

- Alterados los cromosomas: Sindrome de Down, sindro-
Cromosomicas , o
numero, posicidn o parte me de Turner
Monogénicas Alterado un Unico gen Fibrosis quistica
Génicas
Poligénicas Alterados dos o mas genes Alzhéimer, esquizofrenia

) . Alterado el ADN S .
Mitocondriales . . Migrafias, demencia
mitocondrial

Tabla 2.2. Enfermedades hereditarias.

Nuestro entorno y estilo de vida tiene gran influencia en la aparicién de las
enfermedades poligénicas. Por ejemplo, los genes que provocan diabetes ti-
po Il estdn muy influenciados por habitos como la sobrealimentacién y la falta
de ejercicio fisico.

20.Laenfermedad de Huntingtonesunaenferme- I:'__o

dad de herencia autosémica dominante. Ob-
serva el pedigride laimagen, correspondiente
a una familia afectada por esta enfermedad:

éCudles seran los posibles genotipos de todos
los miembros?

Si la persona IlI15 tiene tres hijos varones,
équé probabilidad tienen sus hijos de desarro-
llar la enfermedad?

La persona lll13 estd pensando en tener un
hijo, équé probabilidad tiene su hijo de pade-
cer esta enfermedad?
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D Hombre normal nHombre con la enfermedad de Huntington

O Mujer normal °Mujer con la enfermedad de Huntington



APRENDEMOS A SER CIENTIFICOS 3. Analizamos arboles genealégicos

Para estudiar enfermedades hereditarias recurrimos a los arboles genealdgicos. De su anélisis po-

demos deducir el tipo de herencia de un determinado caracter, si es dominante o recesivo o si esta

ligado al sexo o no (y, si lo est4, si es al cromosoma X o al cromosoma Y). En suma, averiguamos el

genotipo y fenotipo posible de cada individuo.

A continuacidn se muestra un resumen de normas sencillas para saber el tipo de herencia de un

caracter:

1. El gen no estara ligado al cromosoma Y si lo presenta un hijo varén, pero no lo tiene su padre.

2. Siel gen es recesivo, no estara ligado al cromosoma X si el padre no presenta ese caracter, pero
si aparece en una hija suya.

3. Siel gen es recesivo, no estaréa ligado al cromosoma X si una madre con el carécter tiene un hijo
varon sin él.

4. Si el gen es dominante, no estaré ligado al X si el padre presenta el caracter y no lo presentan
todas sus hijas, independientemente de como sea la madre.

Te proponemos a continuacion una serie de casos de enfermedades hereditarias, para que analices y

deduzcas cuél es su tipo de herencia:

1. Del estudio de ciertas enfermedades heredables (A, B, C, D) en una serie de familias (1, 2, 3, 4) se
obtienen los siguientes arboles genealdgicos. Determina si el gen alelo responsable de la enfer-
medad es dominante o recesivo. Razona tu respuesta.

Familia1- Enfermedad A Familia 2 - Enfermedad B Familia 3 - Enfermedad C Familia 4 - Enfermedad D

o1 o1

1 2 1 2 1 2 1 2
o -|ndivic|uo enfermo HR
O I:‘Individuo sano HR
5 6 3 4

5 6 3 4 5 6

2. En el siguiente arbol genealdgico se determina la aparicién o
no de una determinada enfermedad genética, representada en
rojo, que depende de un gen con dos alelos: «T» y «t». Uno de
ellos domina sobre el otro.

éCuales de las siguientes afirmaciones son verdaderas? Razona tu respuesta.

1. El gen normal es recesivo («t»). 7. El gen normal es dominante («T»).

2. La enfermedad estd en el cromosoma X. 8. 12 ha heredado un alelo de cada progenitor.

3. Elgen de la enfermedad es dominante («T»). 9. La origen de la enfermedad de Ilh2 es el

4. 117 y 118 son ambos heterocigdticos («Tt»). abuelo 1.

5. Iy llh2 son «tt» y el resto «TT» o «Tt». 10. El gen de la enfermedad es recesivo («t»).

6. El origen de la enfermedad de llh2 esta enla 1. El hombre 118 alegaba que su abuelo tenia di-
madre. cha enfermedad. éEste hombre estaba en lo

cierto?
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Figura 2.17. Amniocentesis.

4

5.2. Investigacion de enfermedades
hereditarias

Algunas enfermedades hereditarias se determinan mediante pruebas genéti-
cas que incluyen exdmenes de sangre y otros tejidos para detectar trastornos
en nuestro material genético. En la actualidad existen mas de dos mil pruebas
geneticas.

Un asesor genético puede darnos informacién acerca de las ventajas y las
desventajas de las pruebas genéticas.

Algunos motivos para hacer pruebas genéticas
1. Encontrar trastornos genéticos, como una anomalia cromosoémica, en el feto.
2. Saber si se tiene el gen de una enfermedad que pueda transferirse a la descendencia.
3. Estudiar embriones para detectar enfermedades hereditarias e infecciosas.
4. Evaluar en adultos enfermedades genéticas antes de que se presenten los sintomas.
5. Hacer un diagndstico en una persona que tiene sintomas de una enfermedad.

6. Determinar el tipo o dosis de medicamento que es mejor para una persona.

Un tipo de pruebas genéticas habituales son las pruebas prenatales, que pro-
P P 9 P P que p
porcionan informacién acerca de la salud de los bebés antes de nacer.

Una de las pruebas prenatales mas extendidas es la amniocentesis, utiliza-
da para diagnosticar ciertos defectos de nacimiento y trastornos genéticos.
Se realiza a través del analisis del liquido amniético que rodea al bebé en la
matriz y que contiene células de tejidos embrionarios. Su realizacién implica
determinados riesgos para el embrién. Otra prueba que aporta informacion
importante son las ecografias. Con ambas pruebas se puede determinar el
sexo del nuevo individuo.

Las pruebas genéticas se estudiaran de manera mucho més pormenorizada en
la siguiente unidad.

21. Copia este texto en tu cuaderno y complétalo con concreta o analizar su para detectar una
las siguientes palabras: congénita. También se puede obtener
ADN / amniético / amniocentesis / anomalia / de- una muestra de sangre fetal del cordén
sarrollo / diagnosticar / drogas / ecografia / mal- Gracias a la se pueden visualizar emba-
formaciones / prevenir / umbilical razos multiples, determinar el sexo del bebé y otra
Algunas enfermedades hereditarias se pueden |Or|1formaC|on de mtzres. Pj\ra del ambi la azarlaon

en los bebés antes de nacer, mediante N que dependen del am lente durante
el embrionario, las embarazadas deben

la técnica llamada
una muestra del liquido
y se cultivan las células fetales. En las células fe-

. Se realiza tomando

cuidar su salud, evitando automedicarse y el con-

para analizarlo
sumo de alcohol, tabaco y

tales cultivadas se puede estudiar una funcién
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ACTIVIDADES FINALES

11 El albinismo en los seres humanos es la ausen-
cia de pigmento en el cabello, la piel y los ojos.
En la genealogia, los simbolos en rojo son per-
sonas albinas. Explica y reflexiona:

a) Si el gen del albinismo es dominante o rece-
sivo.

b) Si su herencia esté ligada al sexo o no.

B0

oumooeUm O
BOO

2.En relacion con un tipo de anemia, se da la

situaciéon de que los individuos heterocigdti-
cos la padecen, los homocigéticos dominantes
no la presentan y los homocigéticos recesivos
no llegan a nacer. (Cuéles serian los fenotipos
y los genotipos, y sus proporciones, de la F1 de
los siguientes cruces?

a) Una pareja de heterocigéticos con anemia.

b) Una persona con anemia con otra que no la
padece.

3.En la especie humana el frente del pelo en

pico depende de un gen dominante («P»),
mientras que el gen que determina el pelo
recto es recesivo («p»). ECémo podrén ser los
hijos y las hijas de un hombre homocigético de
pelo en pico y de una mujer homocigédtica de
pelo recto? Indica la probabilidad de los geno-
tipos y fenotipos.

A En el laboratorio, se han obtenido ratones

UNIDAD 2

negros homocigéticos («BB») a partir de rato-
nes negros heterocigéticos («Bb»). Se sabe
que el gen alelo «b» codifica el color blanco
del ratén. éPor qué razén crees que no se ha

5.

8.

obtenido ningun ratén blanco? Razona tu res-
puesta.

Para comprobar su tercera ley, Mendel cruzé
plantas de flor de color plrpura («P») y tallo
largo («L»), caracteres dominantes, frente a
plantas de flor blanca («p») y tallo corto («l»),
recesivos. Deduce el porcentaje de los genoti-
pos de su descendencia.

YEn humanos, el gen que determina el color

oscuro del pelo es dominante («P») frente al
pelirrojo («p»), y el gen que determina el color
pardo de los ojos («O») es dominante sobre el
de los ojos azules («o»). Un hombre de ojos par-
dos y pelo oscuro y una mujer también de pelo
oscuro, pero de ojos azules, tuvieron dos hijos,
uno de ellos pelirrojo y con los ojos pardos, y el
otro de pelo oscuro con los ojos azules. Repre-
senta este cruzamiento, indicando los genoti-
pos y los fenotipos, asi como las probabilidades
de los genotipos de su descendencia.

.Se cruzan dos plantas de flores de color

naranja y se obtiene una descendencia for-
mada por 30 plantas de flores rojas, 60 de
flores naranjas y 30 de flores amarillas. (Qué
descendencia se obtendra al cruzar las plantas
de flores naranjas obtenidas con las de flores
rojas y amarillas también obtenidas?

Una planta de jardin presenta dos variedades:
una de flores rojas y hojas alargadas y otra de
flores blancas y hojas pequefas. El caracter
color de las flores se transmite por herencia
intermedia, y el cardcter tamafio de la hoja
presenta dominancia del caracter alargado. Si
se cruzan ambas variedades, équé probabilida-



des genotipicas y fenotipicas aparecerén en la
F2? (Qué probabilidad de las plantas con flo-
res rojas y hojas alargadas de la F2 sera homo-
cigodticas?

9. Observa en el pedigri que uno de los indi-
viduos tiene un grupo sanguineo que no
concuerda con el tipo de herencia de este
caracter.

Fe Ee

HONOE 6
® ®

a) ¢Quién es esa persona?

b) ¢Es més probable que esta persona sea hijo
o hija de la que aparece como su madre en
la genealogia, pero no del padre, o un bebé
cambiado por error en la clinica al nacer?

10:/lUn hombre que padece cierta enfermedad

genética tiene dos hijas y dos hijos con una
mujer sana. Las dos hijas padecen la enfer-
medad del padre; sin embargo, ninguno de
los hijos la tiene. ¢A qué tipo de herencia te
parece que responde la enfermedad del
padre?

il La calvicie se debe a un gen influido por el

sexo, dominante en hombres y recesivo en
mujeres. Un hombre heterocigético calvo se
empareja con una mujer con cabello, cuyo
padre no era calvo, pero cuya madre si. cQué

12.

13.

14.

15.

16.

fenotipos podrén presentar sus hijos e hijas y
con qué probabilidad?

La atrofia 6ptica es una enfermedad determi-
nada por un gen («a») ligado al cromosoma X.
Una pareja en la que ambos tienen visién nor-
mal tiene una descendencia en la que el 50 %
de los hijos varones padecen atrofia éptica.

a) éCuél es el genotipo de los progenitores?

b) éPor qué no nacen hijas con atrofia dptica?

{Cdmo puede un error en la meiosis originar
gametos con un numero anémalo de cromoso-
mas? Explicalo para el caso del sindrome de
Down y de Turner.

La acondroplasia es una anomalia determinada
por un gen autosémico que produce un tipo de
enanismo. Una pareja en la que ambos miem-
bros manifiestan la acondroplasia tiene dos
hijos, uno que sufre esa anomalia y otro que no.

a) Ante esta situacion, dirias que la acondro-
plasia es de herencia dominante o recesiva?
éPor qué?

b) éCuél es la probabilidad de que su préximo
descendiente no sufra acondroplasia?

La aniridia, enfermedad humana que cursa
con dificultades de visidn, y la jaqueca son
debidas a factores dominantes («A» y «J», res-
pectivamente). Un hombre con aniridia cuya
madre no la padecia se empareja con una
mujer que sufre jaqueca, pero cuyo padre no
manifestaba ese mal. ¢Qué porcentaje de su
descendencia sufrird probablemente ambas
enfermedades?

Indica los genotipos probables de una pareja
sana, uno de cuyos hijos varones padece dalto-
nismo y el otro hemofilia.
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E ﬁ APRENDER A APRENDER

Investigando sobre algunos caracteres hereditarios en el ser humano

Con este pequefio proyecto aprenderemos a reconocer las variaciones fenotipicas para una serie de
caracteres en una poblacién delimitada vy, a partir de ellas, cuando sea posible, obtendremos su geno-
tipo. iRecuerda, cuanto mayor sea la muestra, mas fiables seran los resultados!

Te proponemos la siguiente tabla para anotar los datos personales de cada individuo de la muestra

2

Cardcter Fenotipos Hoyuelo en la mejilla

poblacional. Marca los cuadros correspondientes segun los caracteres que presente:

Tabla de toma de datos de un individuo

Identificacidn del individuo: J

Color de pelo Castafio Negro Rubio  Pelirrojo

Forma de la linea frontal . o)
. . Recta Con pico L
del pelo (pico de viuda) A
Color de los ojos Pardo oscuro  Pardoclaro  Verde Azul bergpacidese  Lobulose e
Lébulo de orejas Pegado Separado /f\\
NI
Hoyuelo en la mejilla Presente Ausente X
Enrollamiento de la lengua A
artendide Puede No Puede Lengua que no se dobla Lébulo pegado
Una vez recogidos los datos, elaboraremos una tabla resu- Ejemplo de grdfico
men con todos ellos en la que podamos observar el grado 5 .
. ] orcentaje
de presencia de los caracteres estudiados en esa pobla- 1007
., ; . o o-
cion. Después confeccionaremos algunos graficos. Ten en Z
, .r o Mo.g O~ Castafio
cuenta que tendras que cuantificar a los individuos que o
tengan cada caracter para realizar las gréaficas. o]
. z 50
Ejemplo de tabla de datos para un cardacter 104
Color de pelo  Castafio Negro Rubio Pelirrojo 30
N.° indiv. 259 30 52 2 20+ Rubio
i Negro o
e Pelirrojo
% 75 8,75 15,1 0,59 o e

a) Determinar, si es posible, cuél es el tipo de herencia de los caracteres analizados.

b) De acuerdo con el tipo de herencia, nombrar los alelos adjudicados a cada caracter en la hoja de
datos, usando una letra distinta para cada carécter, que ird en mayusculas o minusculas segun sea
dominante o recesivo, respectivamente.

c) Indicar, cuando sea posible, los genotipos de todos los individuos para cada caracter.

Te proponemos, de manera complementaria, que construyas un arbol genealdgico que represente los
fenotipos de cada persona de tu familia.
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MIRA A TU ALREDEDOR Refuerza tus competencias

Analizamos graficos

Al envejecer, el ADN de nuestras células va acumulando cada vez mas mutaciones o anomalias, lo
que aumenta la frecuencia de aparicién de determinadas enfermedades con la edad. Como no solo
las células somaticas de nuestro cuerpo contienen mutaciones en su ADN, sino que también nuestras
células sexuales las acumulan, con la edad aumenta también la probabilidad de transmitir las enferme-
dades hereditarias a nuestra descendencia.

Algunas enfermedades hereditarias estan causadas por anomalias Modelo de cariotipo

en el nimero de cromosomas que poseen nuestras células, ya sea Sindrome de Down o Trisomia del 21
por exceso o por defecto, debidas a errores durante la meiosis. Una l

de las mas frecuentes es el denominado sindrome de Down o tri- | | | | | i I i “
somia del 21, producida por la presencia de un cromosoma extra en 12 3 4 s & T 8
la pareja de cromosomas homdlogos 21, como queda representado )

en el cariotipo de la imagen. i I i | i I I | I “ i

¥ {]¥] 11 12 13 4 15 16
En el siguiente grafico se indica la progresion en la aparicién de

descendencia con sindrome de Down en relacién con la edad de ” ” 111 i 1.i~' ' ”q. h

I. .I
la madre. Analiza detenidamente la informacién que se muestra y a e s MR o e Ul
responde a las siguientes preguntas:

907
80+
70
60+
507
407
30
20

10+

(o) f f t t
(¢] 20 25 30 35 40 45 50

Edad de la madre

Nifios con sindrome de Down
(por cada 1000 nacimientos)

a) éCémo varia la frecuencia de nacimiento de bebés con sindrome de Down entre las madres de 35
y 50 afios?
b) éA partir de qué edad de la madre se dispara la probabilidad de tener descendencia con esta

alteracion?

c) En el grafico se indica la influencia del acimulo de anomalias en los cromosomas sexuales femeni-
nos, pero, ccrees que también aumentard con la edad del padre la probabilidad de transmitir estos
problemas hereditarios a través de la informacién genética masculina? Razona tu respuesta.

d) ¢Qué conoces sobre este sindrome? Amplia tus conocimientos buscando informacién en diversas
fuentes.

Para saber mas sobre enfermedades de tipo cromosdmico, visita este enlace y pincha en «Alteraciones
cromosomicas»: http://genmolecular.com/alteracionescromosomicas/
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iElige el contenido y crea el manual que mejor se adapta
a tus necesidades!

Create permite crear una obra personalizad a través de un proceso facil e intuitivo seleccionando
material del catadlogo de McGraw-Hill. Ademas, se puede adaptar a las necesidades de cada
docente janadiendo material propio!

El deseo de todos los profesores ha sido siempre tener el libro que refleje fielmente los temas
del curso y con el que los alumnos dispongan de todo el material que necesitan para seguir la
clase y superar la asignatura. McGraw-Hill Education fiel a su mision de ayudar a los docentes
y ensefar a los estudiantes, pone a disposicion de cualquier profesor su oferta editorial y la
diversidad de las soluciones de aprendizaje de las que dispone para lograr este objetivo.

Entra en nuestra web:
(4 http://create.mheducation.com

iAccede a todo el catalogo!

y crea tu libro a medida en 3 sencillos pasos




Centro de Ensenanza

Online (CEO
www.mhe.es

El Centro de Ensenanza Online (CEO) es un
espacio donde encontrara informacion practica
y todos los recursos didacticos necesarios para el
desarrollo de cada disciplina. Este espacio es de
gran utilidad para el alumnado y el profesorado,
y una herramienta imprescindible para afrontar
los retos que exige el mercado laboral, cada vez
mas competitivo y especializado.

Organizado en tres partes:

Centro de informacion

El centro de informacion ofrece
informacion practica del contenido
de la obra: presentacion, tabla de
contenido, etc. Consulte los
diferentes apartados dependiendo
de la informacién que necesite.

Centro del estudiante

El centro del estudiante estd
especialmente creado para que los
alumnos accedan a informacién
practica que pueden utilizar para
afianzar conocimientos y auto-
evaluarse en cada disciplina.

Centro del profesor

El centro del profesor pone a su
disposicion material de apoyo que
puede utilizar en sus clases. Rellene
el formulario de registro y solicite la
clave de acceso para poder consultar
todos los apartados.

McGraw-Hill Education

Telf. Servicios al educador 902 289 888 / educador@mheducation.com

www.mheducation.es
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Graw
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Una nueva forma de leer...
Una nueva forma de aprender

¢Te imaginas un libro de texto
adaptado a las necesidades
individuales de cada estudiante?

@Porque el aprendizaje lo cambia todo

A SMARTBEBOOK"

SmartBook® es la primera
y Unica experiencia de
lectura y aprendizaje
adaptativo disefiada

para cambiar la forma

en la que los estudiantes
leen y aprenden,
rompiendo con el camino
lineal de los libros de
texto tradicionales

y adaptandose a las
necesidades y al ritmo
de cada estudiante.




SmartBook®

¢Qué es?

SmartBook® es una herramienta de aprendizaje adaptativo que combina

una revolucionaria tecnologia desarrollada por McGraw-Hill Education con
un libro digital interactivo. SmartBook® analiza la forma en la que lee y
aprende el estudiante vy, en funcion de sus respuestas a preguntas sobre lo
estudiado y la sequridad sobre sus conocimientos, le va guiando a través de
los contenidos del libro, de una manera personalizada y adaptada a su propio
ritmo de aprendizaje, para que cada minuto que pasa el alumno estudiando

sea lo mas efectivo posible.

¢Como funciona?

SmartBook® consta de varias fases:

—=| Lee

En la fase de lectura, el
estudiante es guiado a través
del texto para que lea de

una manera adaptada a sus
necesidades. En SmartBook® el
estudiante tiene acceso al texto
completo, pero se le mostraran
areas resaltadas en amarillo
que indican el contenido en el
que deberia centrar su estudio
en ese momento concreto.

Las areas resaltadas del texto
van variando en funcion de sus
respuestas en la parte practica,
subrayando nuevos temas y
conceptos de mas nivel, una vez
que el estudiante ha demostrado
el dominio de los conceptos

esenciales del tema.




Practica

En la fase de practica, los estudiantes
afianzan lo aprendido hasta el momento

realizando una serie de actividades de

diversa tipologia.

Antes de responder, se pedira al estudiante

que evalte el grado de seguridad sobre sus conocimientos:

Sé la respuesta No estoy seguro m

En funcién de las respuestas a esas preguntas, el grado de sequridad que establezcan y
otros datos que va recogiendo el sistema mientras los estudiantes trabajan, SmartBook®
ira ajustando el camino de aprendizaje de cada estudiante adaptandolo a su ritmo y

necesidades y determinando cual sera la siguiente pregunta.

— | ¢ )__=__

Lee Practica

De vuelta en |a fase Lee, el estudiante se encontrara con nuevas partes del texto
resaltadas en amarillo, que indican el nuevo contenido a estudiar, y otras resaltadas en
verde, que son los temas o conceptos que el estudiante ha demostrado que domina al

responder correctamente a las preguntas en la fase de practica.

Subrayado amarillo: muestra el contenido que es importante para el estudiante en este
momento.
Subrayado verde: muestra el contenido que el estudiante ha demostrado que domina

realizando preguntas en la fase de practica.
La mejor manera de estudiar con SmartBook® es ir pasando de una fase a otra hasta

completar la unidad. La propia herramienta ayudara al estudiante a identificar cuando ha
llegado el momento de cambiar de fase.

05( Repasa . -

Para asegurar el dominio de los

temas y la retencion a largo plazo
de los conceptos aprendidos, en
esta fase el estudiante repasa en
forma de actividades el contenido
importante que el sistema ha
identificado que es mas probable

que olvide.




Informes

Informes completos
sobre el progreso del curso

e

Profesor

Los informes del profesor le permiten conocer en tiempo real las fortalezas y las debilidades de sus alumnos de manera
individual y a nivel global, y adaptar asi sus clases y tutorias.

Estudiante

Los informes del estudiante proporcionan detalles sobre su progreso, sobre los temas que domina y los que necesita
estudiar mas, para que pueda maximizar su tiempo de estudio.

Beneficios

Todo son ventajas

Para el profesor: Para el estudiante:

 Mejora la calidad y la productividad de las clases. « Ofrece el contenido adecuado para cada estudiante en el

B ) ) ) momento preciso para maximizar el tiempo de estudio.
e Facilita la adaptacion de las clases al nivel y necesidades

de los alumnos. * Excelente preparacion para clase y para los examenes.

« Ayuda a prevenir el posible fracaso escolar y a remediarlo « Ayuda a retener conceptos clave a largo plazo.

antes de que ocurra. . .
» Ayuda a consequir mejores notas.

 Mejora el rendimiento de los alumnos y su nivel de notas. ) o ) )
* Herramienta online: sin descargas, sin necesidad de
grabar el progreso.

« Acceso en cualquier momento a través de una conexion a
Internet y desde maultiples dispositivos.

* Interfaz intuitiva y atractiva.

» Esdivertido, porque permite competir con otros usuarios.




Integra SmartBook® en tu curso

La mejor manera de sacar el maximo provecho a las ventajas de SmartBook® es crear una clase a la
que se apuntaran tus alumnos. Los estudiantes pueden trabajar independientemente o asociados

a tu clase, pero la experiencia es mucho mas positiva y productiva si se integra SmartBook® como
una parte mas de la asignatura. Te damos algunas opciones o ideas:

@A SMARTBOOK" .

... antes de ir a clase

Puedes decir a tus alumnos que estudien con SmartBook® antes de ir a clase. Asi, podras basar tus clases
en los datos que obtengas con la herramienta.

... como deberes

Puedes presentar el contenido en clase y después, a modo de deberes, decirles que estudien el tema con
SmartBook®. Posteriormente, en funcién de los datos que obtengas sobre el progreso, las fortalezas

y las debilidades de tus alumnos, podras reforzar ciertos contenidos y hacer un sequimiento general e
individual de lo que realmente se ha aprendido.

... antes del examen

Puedes dar la unidad completa y recomendar a tus alumnos que utilicen SmartBook® para preparar el
examen. Si tienen examen de final de curso, recuerda a tus alumnos que utilicen reqularmente la fase
Repasa para estar preparados cuando llegue el gran dia.

Si tus alumnos tienen dificultades para acceder a Internet, una buena solucién puede
ser dedicar periddicamente tiempo de clase a SmartBook® en el aula de informatica.




McGraw-Hill Education
una editorial global a tu servicio

FORMACION
PROFESIONAL
CERTIFICADOS
CICLOS
FORMATIVOS '
Informaciony
— atencion al cliente

Operaciones
auxiliares de gestion
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SOCIAL:

Una propuesta espafiola para Europa

PRIMARIA
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Para mas informacion: Tel. 902 289 888
educador@mheducation.com
www.mheducation.es / www.mhe.es



La tienda de

McGraw-Hill Education
te ofrece las

mejores ventajas

. “ Tus libros de texto 0
Envio GRATIS S Ee 5% de descuento
: en todo nuestro
a partir 20% de fondo
de 25€ descuento / editorial
o
Consigue tus Gastos jAhorrate un 20% 5% de descuento en todo
de Envio GRATIS en los libros de nuestro fondo editorial

w |
tus hijos cada curso! Todos los productos

Ahora en McGraw-Hill Education McGraw-Hill Education mas

te regalamos los gastos de envio. i . .
Si Tg te d tg did i Compra cuaqu.uera.de MLESIEs econbémicos en nuestra tienda
i el importe de tu pedido es i1 . .
mpP >5€ | P tos d t|.tu|os para Primaria y E§O Y . online. Selecciona tu producto
superior a , los gastos de »
P/ g ] disfruta de un des.cuento |n|:ned|ato y beneficiate de un 5% de
envio valorados en 5€ seran del 20% en el precio de tus libros.

descuento comprando

descontados de tu compra. . .
cualquiera de nuestros titulos.

O

. /\
Nuestro proceso de compra es muy sencillo 1r

m Localiza todos nuestros productos en el apartado TIENDA en el ment principal.

Encuentra tu producto navegando por nuestro catalogo o en el buscador.

@ Afiade a la CESTA lo que quieres adquirir e inicia el proceso de compra,
pinchando en REALIZAR PEDIDO.

Registrate como cliente y visualiza siempre que quieras el contenido de tu cesta o las compras realizadas

iTodo el fondo de McGraw-Hill Education
en papel o formato digital ahora mas facil y econémico!

ﬁporque el aprendizaje lo cambia todo
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Porque el aprendizaje lo cambia todo

Ernvig GRATIE
a partir da 254 b |
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"'Ji £ 29,95

iLa tienda online de McGraw-Hill Education!
www.mheducation.es

Toda la informacién | Todos los productos | Sencillo y rapido

a Atencion al profesorado: McGraw-Hill Education
Basauri, 17 - Edificio Valrealty - Planta 12

902 929 008 - 902 289 888
educador@mheducation.com

28023 Aravaca (Madrid)
Teléfono: 91 180 30 00 - Fax: 91 180 31 00

www.mheducation.es
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