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Genética

La informacién genética del ser humano esta contenida en el ADN y contiene mas de 20 000
genes, distribuidos en 46 cromosomas. El analisis de segmentos de ADN permite identificar
predisposiciones genéticas que pueden asociarse con ciertas enfermedades. La genética
humana es el estudio cientifico de las variaciones entre las personas que son determinadas por
unidades heredables denominadas genes y la forma en que ocurren y se transmiten las
variaciones de estos genes en individuos, familias y poblaciones.

La genética tiene su origen con Gregorio Mendel a mediados del siglo XIX y la genética humana
inicio a principios del siglo XX y permanece como una de las ciencias biolégicas mas dinamicas.
La genética humana es muy importante porque estudia la transmision de enfermedades. Del
mismo modo que se hereda de padres a hijos el color de los ojos, también existen enfermedades
que se pueden transmitir a la descendencia, en este caso se habla de enfermedades genética o
hereditarias.

Cromosomas

Los cromosomas son los vehiculos donde se transportan los genes de generacion en generacion.
Cada cromosoma es un complejo de proteina y acido nucleico en el cual una doble hélice de DNA
intacta es enrollada y superenrollada dentro de un espacio muchas veces menor que la longitud
extendida del DNA. Dentro del cromosoma tienen lugar procesos integrados de una gran
complejidad, como la replicacion, recombinacion y transcripcion del DNA.

los seres humanos tienen 46 cromosomas, los que se hallan ordenados en 23 pares. Uno de
estos pares, los cromosomas sexuales Xy Y, determina el sexo del individuo; las mujeres tienen
el par XXy los hombres el par XY. Los 22 pares restantes se denominan autosomas. Cada par
contiene dos cromosomas, uno proveniente de cada progenitor, lo que significa que los hijos
heredan la mitad de los cromosomas de la madre y la otra mitad, del padre.

La funcién e importancia de los cromosomas es esencial para la existencia de la vida
organizada. Por un lado, se encargan de la transmision del material genético y dirigen sus
procesos reproductivos sexuales o asexuales. Pero ademas portan la informacién para todo el
funcionamiento de la célula Y, en consecuencia, del organismo.

Cariotipo

El cariotipo hace referencia a la dotacion cromosdmica de una persona o especie y es algo propio
de cada especie. Cuando hablamos del cariotipo de una persona, nos referimos al conjunto de
cromosomas que tiene cada una de sus células. El cariotipo entre individuos de una misma
especie puede variar ligeramente. Por ejemplo, las personas que tienen Sindrome de Down.

El resultado de un cariotipo puede diagnosticar diferentes enfermedades o trastornos genéticos .
El estudio del cariotipo no se realiza unicamente en diagndstico prenatal, sino que podemos
realizarlo en nifios o adultos, para diagnosticar enfermedades o trastornos genéticos.

El cariotipo humano es el ordenamiento de los cromosomas de acuerdo con su tamafio y
localizacion del centromero y su importancia se debe a que permite examinar cada estructura
cromosomica en busca de alteraciones numéricas o estructurales.

Leyes de Mendel

Existen tres leyes de Mendel

La primera ley, también denominada la ley de la uniformidad (de los hibridos de primera
generacion). Al cruzar dos razas puras, los descendientes son todos iguales, tanto
fenotipicamente como genotipicamente. Al cruzar dos homocigotos diferentes, el resultado
siempre sera el mismo, todos los descendientes serian Aa, ya que el cruce que se realiza es AA
x aa= Aa, Aa, Aa, Aa.



Segunda ley de Mendel, llamada la ley de la segregacion (de caracteres). Esta ley establece que
para que ocurra la reproduccién sexual, previo a la formacién de los gametos cada alelo de un
par se separa del otro miembro para determinar la constitucién genética del gameto hijo. Los dos
alelos distintos presentes en los individuos de la primera generacion no se ha mezclado ni han
desaparecido, simplemente que se manifestaba uno de los dos.

Tercera ley de Mendel, también llamada ley de asociacion independiente (de caracteres).
Diferentes rasgos son heredados independientemente unos de otros, no existe relacién entre
ellos, por tanto, el patron de herencia de un rasgo no afectara al patron de herencia de otro. Solo
se cumple en aquellos genes que no estan ligados. Cada gen que transmite un caracter
individualmente no depende de ningun otro. Esto se determina mediante un cruce dihibrido,
cruzando dos lineas puras para dos caracteres, en la cual se observa que un gen no depende de
otro.

Mitosis

Algo en comun que compartimos todos los organismos vivos es la division celular, ya sea como
mecanismo de reproduccion, 0 como mecanismo de crecimiento. Los seres unicelulares utilizan
la divisién celular para la reproduccion y perpetuacion de la especie, una célula se divide en dos
células hijas genéticamente idénticas entre si e idénticas a la original, manteniendo el nimero
cromosomico y la identidad genética de la especie. En organismos pluricelulares la division celular
se convierte en un proceso ciclico destinado a la reproduccién de multiples células, todas
idénticas entre si, pero que posteriormente pueden derivar en una especializacion y
diferenciacion dentro del individuo.

Meiosis

Los organismos eucaridticos tienen la capacidad de utilizar algin mecanismo de reproduccion
sexual a lo largo de su ciclo vital. En la reproduccién sexual no hay transmisién de material
hereditario de un organismo a otro, sino que, a partir de material hereditario de dos organismos
de la misma especie, se genera un nuevo ser vivo, un nuevo individuo de la misma especie.

La meiosis es el proceso mediante el cual se forman unas células que llamamos gametos y que
cuya caracteristica principal es que poseen la mitad de ADN que el resto de las células del
individuo. Esta mitad de ADN no es aleatoria, sino que es justamente una dotaciéon o juego
cromosoémico completo, es decir cada gameto contiene un juego completo de genes localizados
en un juego cromosomico completo.

La meiosis ocurre en la linea germinal de los organismos superiores y consta de dos divisiones
consecutivas sin periodo de sintesis de ADN entre ellos. Consta de dos divisiones con varias
fases, denominadas: Profase |, Metafase |, Anafase |, Telofase I. Segunda division: Profase |,
Metafase Il, Anafase Il y telofase |Il.



Gametogénesis

La formacion de 6vulos en la mujer y la formacion de espermatozoides en el hombre son dos
procesos que tienen como base la division meidtica de la célula, y que podemos denominar como
gametogénesis, ya que son los procesos que llevan a la formacién de los gametos o células
reproductoras. Pero cada uno de ellos tiene algo en especial, algunas células han sido
responsabilizadas de la aparicion de determinantes anomalias cromosdmicas (como el caso de
la hipermaduréz del 6vulo en las mujeres de edad mayor).

Se denomina espermatogénesis al proceso mediante el cual los espermatogonios se transforman
en espermatozoos capaces de fecundar al évulo.

La ovogénesis es el proceso mediante el cual las células germinales inmaduras femeninas se
transforman en 6vulos maduros capaces de ser fecundados.

Fecundacion

La fecundacion es la unién del espermatozoide con un ovocito secundario. Se lleva a cabo en la
ampolla de la trompa de Falopio a través de diversos procesos que permiten la fusién entre ambos
gametos. Previo a esto se requieren cambios en el espermatozoide, como es la capacitacion y la
reaccion acrosomica.
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