UNIDADE 5 (2) - HERDANZA XENETICA DOS CARACTERES. XENETICA

=3 SRS
E O CODIGO XENETICO A LINGUAXE DO ADN?
As caracteristicas bdsicas que debe presentar un cédigo de informacion para ser considerado unha
linguaxe son as seguintes:
< Ser un sistema de comunicacionh: o cédigo xenético éo, transmite informacion.
< Estar composto por simbolos: os codéns nucleétidos do cddigo xenético funcionan como
unidades de informacién con significado propio.
< Estar integrado por unidades discretas que se delimitan e se illan: os coddns e os nucleétidos
funcionan como as palabras dunha linguaxe.
E paradoxal que, cun pequeno nimero de simbolos, se poidan construir mensaxes cada vez mdis
elaboradas, desde grandes textos, como unha novela, a seres de gran complexidade, como un ser
humano.

PROPONEMOSCHE UN RETO 1. Arquivar a nosa condicién xenética
O nlcleo das células garda informacién xenética codificada no material xenético, da mesma forma
que un MP4 garda informacién musical codificada nun arquivo informdtico. Continda a seguinte

analoxia entre elementos musicais e elementos do material xenético. Sigue a pista que che ofrecen

as imaxesl:
e Os dlbums de cancidns son musica como ao material xenético é...

e As cancidéns son d misica como o noso material xenético son os...

N

e As palabras das canciéns son a misica como ao material xenético son os...

=
=
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e As notas musicais son d misica como ao material xenético son os...

» Copia as tuas respostas no teu caderno. Compdraas coas dos teus
compafieiros.
Que sabemos sobre a herdanza xenética?
a) Onde se atopan os xenes?

b) Que € un cardcter hereditario?
¢) Con que finalidade estuda o ADN a policia cientifica?

1. Xenética e transmision

Oiches a frase «lévao nos xenes»? Pensa un momento nela: realmente ten sentido? Teno,

considerando os caracteres hereditarios.

VOCABULARIO

ADN: molécula que porta toda a informacién xenética de cada especie.
Cromosomas: estruturas extremadamente organizadas nas que se compacta o ADN.

1.1. Os caracteres hereditarios
A herdanza xenética € o conxunto de mecanismos de transmision de caracteres dun individuo 4 sta

descendencia rexidos polas leis do cddigo xenético.
Un cardcter hereditario e unha caracteristica morfoléxica ou fisioloxica que se transmite a

descendencia, como a cor dos ollos, a cor de pelo ou a estatura.
Un xene é un fragmento de ADN que determina un cardcter hereditario.
As diferentes variantes dun xene denominanse xenes alelos ou alelos.

Os xenes alelos son variantes dun xene que controla as diversas expresions para un
determinado cardcter.

Cada xene ocupa un lugar fixo nos cromosomas, denominado locus. Os xenes alelos sitlianse no mesmo
locus nos cromosomas homdlogos.

Os cromosomas homélogos son aqueles que tefien os mesmos xenes, ainda que poden ser

diferentes alelos.
Figura 2.1. Locus e xenes alelos
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APRENDEMOS A SER CIENTIFICOS 1. Lingua e xenes

A capacidade de pofier a lingua en forma de U é un cardcter que posten algunhas persoas.
Propofiémosche investigar como se herda este cardcter. Cantas persoas na clase poden pofier a
lingua asi?

A capacidade de pofier a lingua en forma de U estd moi estendida na especie humana. E un cardcter
hereditario dominante, que se herda dos proxenitores xeralmente, ainda que existen casos
documentados de presenza desta capacidade ha descendencia e non nas stas proxenitores.

a) Sodes mdis os que tedes a capacidade de colocar asi a lingua?

Polo comentado antes, probablemente serd maior o alumnado que pode pofier a lingua en forma de U
que o alumnado que non pode.

b) Se esta capacidade é un cardcter que se dd con certa frecuencia entre os teus compafieiros,
podemos supofier que hai unha influencia dos nosos xenes que determina que un cardcter sexa mdis
ou menos comun has persoas? As drbores xenealdxicas ou pedigrees permiten estudar a transmision
dun cardcter (ou unha enfermidade) en varias xeracions de individuos emparentados.

Constrie a drbore xenealéxica da tua familia, e sinala quen pode pofier a lingua en forma de U e quen
non. Aseglirate de que concorde o cardcter de cada persoa cos que presentan os seus pais. Podes
utilizar o seguinte programa para xerar a tda drbore: http://goo.gl/HSh7Xo.

(Genopro para confeccionar a drbore xenealéxica)

O enlace informdtico proposto para xerar as drbores xenéticas dirixe a unha pdxina de descarga
gratuita para PC do programa informdtico Genopro. Na fiestra principal do enlace, o alumnado pode
atopar informacion bdsica para a elaboracién de drbores xenealdxicos con ese programa

Pode darse o caso de non presencia desta capacidade en proxenitores e si na sia descendencia, o cal
non significa carencia de parentesco, sendn un caso excepcional na transmision desta capacidade.

Cﬁeres dominantes Caracteres recesivos
» Cabelo rizado = Cabeloliso
e Lingua enrolableen U | e Lingua non enrolable
|  Orellas co lobulo colgante s Orellas co [6bulo pegac
o Labios grosos ‘ o Labios finos
o Pestanas longas o Pestanas curtas
e Presenza de pencas } s Ausencia de pencas
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1.2. Xenética: conceptos bdsicos
LEMBRA
Os cromosomas son estruturas de ADN e proteinas que se forman no nicleo das células durante os

procesos de division celular: mitose e meiose. Transportan fragmentos de ADN desde as células
proxenitoras ds células fillas.

Os seres humanos somos organismos diploides, o que significa que cada cromosoma ten unha parella,
o seu homédlogo.

Na nosa especie, cada célula do hoso corpo ten 23 parellas de cromosomas, e dicir, femos 46
cromosomas en total, dos cales a metade procede da nai e a outra metade do pai. Cada parella de
cromosomas estd formada por dous cromosomas homdélogos, que contefien informacion para os
mesmos caracteres  ou xenes. Observa a ilustracién da dereita.

L\
A

alelo A aleloa

Figura 2.2. Cromosomas homdlogos.

dominante recesivo

As nosas células somdticas portan os alelos para cada cardcter, os cales poden

ser iguais (homocigose: AA, aa) ou diferentes (heterocigose: Aa, aA). Na xenética mendeliana ou
cldsica, ter os dous caracteres iguais (€ dicir, en homocigose), denominase raza pura.

Un individuo heterocigético ou hibrido é aquel que ten alelos diferentes para un xene (Aa, aA).

Un individuo homocigético é aquel que ten os alelos iguais para un xene (AA, aa).

Inicialmente, na expresién dun xene determinado, Mendel considerou dous tipos de alelos:
O alelo dominante (A) é aquel que se manifesta no fenotipo sempre, tanto en homocigose como

en heterocigose. O alelo recesivo (a) é o que se manifesta no fenotipo unicamente en
homocigose.

Os alelos recesivos transmitense e permanecen «ocultos» no xenotipo dos descendentes.

O xenotipo é o conxunto de xenes que un organismo herda dos seus proxenitores. Por exemplo,
unha persoa pode herdar os xenes para ollos azuis e verdes O_fenotipo e o conxunto de
caracteres que manifesta un organismo, é dicir, a aparencia externa do xenotipo, como a cor
de ollos que presentamos noso aspecto externo.

O xenotipo permanece constante, mentres que o fenotipo varia pola accion de diferentes factores
ambientais.

Figura 2.3. Homocigose e heterocigose.

Homocigoticos
Heterocigdticos

e
e
s

A
)
i

Xenotipo MM Xenotipo mm Xenotipo Mm
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ACTIVIDADE 1 (pdxina 39)
RESUME DE CONCEPTOS:

molécula que porta toda a informacion xenética de cada especie.

estruturas extremadamente organizadas nas que se compacta o ADN
durante a division celular (para permitir o reparto)

son aqueles que tefien os mesmos xenes, ainda que poden ser
diferentes alelos.

aquel que poste cada cromosoma coa stia parella (un cromosoma
homélogo)

¢ un fragmento de ADN que determina un cardcter hereditario.

son as diferentes variantes dun xene que controla as diversas
expresions para un determinado cardcter.

lugar fixo que ocupa un xene nos cromosomas. Os xenes alelos
sitdanse no mesmo locus nos cromosomas homélogos.

¢ o conxunto de xenes que un organismo herda dos seus
proxenitores. E constante

e o conxunto de caracteres que manifesta un organismo, é dicir, a
aparencia externa do xenotipo. O fenotipo varia pola accién de
diferentes factores ambientais.

ou hibrido, € aquel que ten alelos diferentes para un xene (Aa, aA)

ou puro, é aquel que ten os alelos iguais para un xene (AA, aa).

(A) € aquel que se manifesta no fenotipo sempre, tanto en
homocigose como en heterocigose.

(a) € o que se manifesta no fenotipo unicamente en homocigose.

2. Xenética mendeliana

Hai 150 anos, o monxe austriaco Gregor Mendel foi o primeiro en explicar as nociéns bdsicas da

herdanza xenética. Mendel desefiou experimentos para descubrir como se transmitian os caracteres
nunhas plantas de chicharo (Pisum sativum). A partir da andlise estatistica dos seus resultados,
enunciou tres leis:

Figura 2.4. Cadro de Punnett.

AB=—Ab— ab-~ ab
AB AABB AABb AaBB AaBb
Ab AABb AAbb AaBb Aabb
aB AaBB AaBb aaBB aaBb
ab AaBb Aabb aaBb “Sbb

As catro vantaxes que presentaban os chicharos para os experimentos xenéticos de Mendel son:
e presenta unha serie de caracteres con alternativas que poden distinguirse con claridade.
e 0 seu cultivo resulta sinxelo,
e a fecundacidn artificial é fdcil,
e e produce resultados con bastante rapidez.

2.1. Leis de Mendel
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A. Primeira lei de Mendel: uniformidade dos hibridos da primeira xeracion filial

Primeiro, estudou a transmisién dun cardcter, a cor da semente. Para a primeira xeracion, ou
xeracion parental (P), cruzou duas plantas de raza pura, unha de sementes amarelas (AA) con outra
de sementes verdes (aa). As plantas da primeira xeracion filial (F1) presentaron todas as semente

amarelas. A cor da semente amarela dominaba sobre o verde.

Figura 2.5. Primeira lei de Mendel.

Chicharos amarelos Chicharos verdes
homocigéticos homocigéticos

£3 =

Al JA | XERACION PARENTAL (P)

Meiose
Q2 -
A A GAMETOS a a
|:‘ % | Ig
Ii_T | 4
!’ T \ Fecundacién
| e \
s ~ = - 7 s
3 = p-i ra
A a A \;a ; A ‘a A a

12 XERACION FILIAL (F1)
100% de chicharos hibridos amarelos
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1. Nos cans de raza pastor alemdn, as orellas rectas son dominantes fronte as orellas caidas.
Representa o cruzamento dunha femia homocigdtica coas orellas rectas cun macho homocigdtico de
orellas caidas.

1) Identificamos o cardcter dominante (orellas rectas, «O») e o cardcter recesivo (orellas caidas,
«0»).

2) Identificamos o homocigdtico dominante (orellas rectas, «00») e o homocigédtico recesivo (orellas
caidas, «00»).

3) Representamos o cruzamento e as posibilidades nos xenotipos resultantes no cadro de Punnett.

P. FEMIAOO x MACHO oo

Fi: Oo
He= == 4 @) O
o Oo (1/4) Oo (1/4)
o Oo (1/4) Oo (1/4)

Todos os individuos da F1, 0 100 %, son heterocigdticos co cardcter dominante “orellas rectas” Este
cruzamento cumpre a primeira Lei de Mendel, xa que de dlas razas puras obtivose descendencia
uniforme.

EXEMPLO NO HOME: Transmisién dun cardcter no ser humano:

Q’i\ - ™ /i\d

ollos ollos
marrons marrons

‘I/ meiose meiose

'gametos ' '

prodlcense dvulos M ou m producense espermatozmdes Moum

0 cruzamento entre estas dlas persoas pode reflectirse mediante un diagrama ou un cadro de
Punnett

ollos marréns ollos marréns

Mm

@ @ ® @

ollos marréns ollos claros
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X Aa g m

3 | =
meiose =
' =
A:alelo normal \ A ‘ \ a }
a: albinismo " i
<
AA Aa §&/aa

B._Segunda a lei de Mendel: segregacion de caracteres antagédnicos da segunda xeracidn filial
Mendel deixou autofecundarse as plantas da F1, xa que as stas flores son hermafroditas, tefien
estame e pistilo. Obtivo unha segunda xeracion filial (F2) de plantas con sementes amarelas e

verdes, en proporcién 3:1.
O cardcter desaparecido no fenotipo de F1 volvia aparecer en F2; debia de estar «oculto», polo
tanto, no xenotipo de F1. O descubrimento reafirmou a idea de que un cardcter domina (o cardcter
dominante) sobre o outro (o cardcter recesivo).
Cada alelo sepdrase e distriblese nos gametos de forma independente.

12 XENERACION FILIAL DE CHICHAROS HiBRIDOS AMARELOS

~ 3 )
- ! =

AlY I §a A a
Meiose <= — Meiose
it it
A a GAMETOS A a
I .
Fecundacidn | —
/ |
N ~ a O
A A A a A a

22 XERACION FILIAL (F2): 75 % de chicharos hibridos amarelos (3/4).
25 % de chicharos homocigéticos verdes (1/4)

A a
A AA Aa
Fa
a Aa
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SABIAS QUE..
O cruzamento-proba realizase para cofiecer o xenotipo dun individuo e saber se é heterocigoto
ou homocigoto (dominante) e un homocigoto recesivo.

v'  Se se trata dun heterocigoto, a proporcion fenotipica da descendencia serd o 50%
v' Se é homocigoto dominante a proporcidn fenotipica da descendencia serd 100 %
fenotipo dominante.

CRUZAMIENTO PRUEBA

Cruzamiento entre un individuo con fenotipo dominante, pero de genotipo incierto
(homocigota o heterocigota), y un individuo que es homocigota recesivo.

Gen: color de la semilla

A = amarillo
a = verde

Cruzamiento prueba 1

Aa aa
x @
v v
A a a
l
A a
a Aa

@

Dos fenotipos: amarillo
y verde

(AA 0 Aa?

Cruzamiento prueba 2

AA aa
x @
v v
A a
l
A
a Aa

Un fenotipo: amarillo
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ACTIVIDADE RESOLTA

1. Nos cans, o cardcter orellas rectas é dominante fronte ao cardcter orellas caidas, recesivo.
Crizase unha femia e un macho heterocigéticos de orellas rectas. Representa o esquema deste
cruzamento, coas probabilidades e as porcentaxes dos xenotipos da F2.

1) Identificamos o cardcter dominante (orellas rectas, «O») e o cardcter recesivo (orellas caidas,
«0»).

2) Identificamos o macho homocigético recesivo como «oo».

3) Representamos o cruzamento e o cadro de Punnett. Pedimoslle axuda ds matemdticas.

F1: FEMIAOo x MACHO Oo

F2: OO Oo oo
H M (&) o
O Oo (1/4) Oo (1/4)
o Oo (1/4) oo (1/4)

As porcentaxes dos xenotipos da descendencia serdn o 50 % de «Oo» e 25 % de «00», 0 que se
reflectird fenotipicamente como o 75 % da descendencia coas orellas rectas e o 25 % coas orellas
caidas.

C. Terceira lei de Mendel: independencia e libre combinacion de factores hereditarios

Mendel investigou se as stas conclusiéns se cumprian tamén na transmision dos caracteres
hereditarios. Cruzou plantas de chicharos de lifias puras par dous caracteres de semente, cor e
forma. Considerou o seguinte:

P, xeracién parental: plantas de semente amarela e lisa x plantas de semente verde e rugosa
F1, xeracidn filial: obtivo todas as plantas con sementes amarelas e lisas.

Deixo autofecundarse a F1, e resultou as combinaciéns indicadas na F2 do cadro.

Os alelos dun xene hérdanse de forma independente e combinanse ao azar e d todas as formas
posibles con outros a lelos na descendencia.

Figura 2.7. Terceira el de Mendel.

XERACION P ..
A \A Chicharos Chicharos Ea g B8
' amarelos - lisos verdes - rugosos § )
L L " homocigédticos homocigdticos \EEI=CF
\\\7‘; ’//;’,/
GAMETOS p —
kL a
A .
A a
Lo !

12 XERACION FILIAL. 100 % de chicharos hibridos amarelo - lisos
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Figura 2.8. 2° XERACION FILIAL, F2. Combinacidns en proporcién 9:3:3:1.

A a AL Al aL al
Lt 21
AL AALL AALI AalL Aall
GAMETOS
Al gL A% 4 aR AL 2 | Al AALI AAll Aall Aall
A } a o oy
1 £ \\ \_‘.“
L3 4l al AalLL Aall aalb ] aall ]
\// \\/I/
GAMETOS — e
., al | Aal Aall gall § (a8l
: z a’} 5 \/ ‘\\\.—//

SABIAS QUE..
Mendel tivo moita sorte, xa que os caracteres que elixiu para os seus experimentos eran caracteres
independentes, ¢ dicir, non controlados por xenes ligados, que non cumpren a stia terceira lei.
(Anexo final)
RESUMO DAS LETIS DE MENDEL:
PRIMEIRA: lei da uniformidade dos hibridos da primeira xeracién filial
Cando se cruzan dous individuos distintos de raza pura, todos os descendentes da primeira
xeracion filial (F 1) son iguais entre si, tanto no xenotipo coma no fenotipo.
SEGUNDA: lei da segregacion dos caracteres antagonicos na sequnda xeraciéon filial
Cando se cruzan dous individuos da primeira xeracion filial obtida no caso anterior, aparece
unha segunda xeracion filial (F 2) integrada por dous tipos de fenotipos.
TERCEIRA: lei da independencia dos caracteres hereditarios

Cando se cruzan dous individuos que difiren en mdis dun cardcter, a transmision de cada
cardacter é independente da do resto.

ACTIVIDADE RESOLTA

2. Ademais de ter en conta o cardcter «forma das orellas» na raza de cans pastor alemdn, vamos
fixarnos na pelame, onde é dominante o pelo curto fronte ao pelo longo. Cruzamos a seguinte parella:
un macho e unha femia, ambos heterocigéticos dominantes de orellas rectas e pelo curto (OoPp), que
probabilidades xenotipicas e fenotipicas terd a stia descendencia?

i) Identificamos os caracteres dominantes (orellas rectas, «O>>; pelo curto, «P») e os caracteres
recesivos (orellas caidas «O»; pelo longo, «p»).

2) Identificamos o heterocigético dominante (orellas rectas, «Oo»; pelo curto «Pp»).

3) Representamos o esquema do cruzamento e o cadro de Punnett.
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F1. FEMIA OoPp X MACHO OoPp

F2: OOPP ~ OOPp . OoPP ' 0oPP ' Oopp
OoPp ooPp oopp OOpp

H 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)  0oPP (1/16) ooPp (1/16)

op OoPp (1/16) Qopp (1/16) ooPp (1/16) oopp (1/16)

A probabilidade de cada xenotipo serd:
OOP 1/16; OOPp, 1/8; OoPP, 1/8; OoPp, 1/4; Oopp, 1/16 Oopp, 1/8; 0oPP, 1/16; oopp, 1/16; 0oPp, 1/8.
E de cada fenotipo:

e 9/16 orellas rectas e pelo curto

e 3/16 orellas rectas e pelo longo;

e 3/16 orellas caidas e pelo curto;

e 1/16 orellas caidas e pelo longo

Mendel non so experimentou con dous caracteres de ddas variantes opostas en plantas de chicharo.
Estudou sete caracteres, ademais da forma e o color da semente: a cor das flores (pirpura ou
branca), a suda posicién (axial ou terminal), a forma e a cor da vaifia (lisa ou estrangulada e verde ou
amarela), e o talle das plantas (hormal ou anana).

Acertou ao seleccionar a planta do chicharo como o modelo de estudo, pois ao utilizar unha especie
autdégama (polinizacidn polo pole da mesma flor) asegurdbase de que as variedades eran lifias puras,
constituidas por individuos idénticos e homocigdticos. Iniciou os seus experimentos fixdndose nun sé
cardcter, co que obtivo proporcions numéricas fdciles de analizar e identificar. Asi, a partir do
nimero de individuos obtidos propuxo proporcidns sinxelas e utilizou relacidns estatisticas en varias
Xeracions sucesivas.

CIENCIA 2.0

Para ampliar os teus cofiecementos sobre as leis de Mendel, realiza os problemas propostos, e
comproba os teus resultados, nos seguintes vinculos:

http://goo.gl/Htqdf (bioygeo.info contén enlaces relacionados)

http://g00.9l/nbvIPc (15 problemas de xenética explicados en 64 diapositivas)

HERDANZA CUANTITATIVA: En ocasiéns, atépanse moitas alternativas para un determinado
cardcter: existen numerosos fenotipos que varian minimamente entre si. Estas variaciéns poden
observarse na estatura, na cor da pel, dos ollos, do pelo...
Na herdanza cuantitativa intervefien varias parellas alélicas cuxos efectos son aditivos. O efecto
final corresponde @ suma dos efectos individuais. Exemplo: Herdanza cuantitativa na cor dos grans
do trigo ou cor de pel.

Herdanza cuantitativa da cor da pel no ser humano.
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Proxenitores

®) mu,ato':éf Aa. B b X Aa B b ' mulata

1 AABB 2 AaBB 4 AaBb 2 Aabb 1 aabb
i 2 AABb 1 AAbb 2 aaBb
1 aaBB

§ o= =Y

- /|

nim. de alelos
dominantes

Fenotipo l negro ' <<MOreno>>

2.2. Herdanza intermedia
Mendel descubriu nos seus experimentos que entre os alelos dun mesmo xene proddcense
interaccidns. Asi definiu as relaciéns de dominancia e de recesividade, pero o certo é que existen

outras. Un deses tipos de herdanza é a denominada herdanza intermedia.

O cientifico Carl Correns cruzou ddas variantes opostas da planta dondiego de noite, unha
homocigética dominante con flores vermellas (<<RR») e outra homocigédtica recesiva con
flores brancas («rr»). De ai xurdiu unha F1 uniforme de hibridos con flores rosas (<<Rr») que
cumpria a primeira lei de Mendel. Na F2 cruzou hibridos (<<Rr>>) e obtivo plantas de flores
vermellas, rosas e brancas, en proporcién 1:2:1, respectivamente.

Na herdanza intermedia os alelos exprésanse por igual no fenotipo. O individuo
heterocigético ou hibrido resultante manifesta un novo cardcter, que mestura a informacion dos
dous alelos parentais.

Figura 2.9. Herdanza intermedia.

F2

ACTIVIDADES RESOLTAS

3. Queremos obter plantas da especie dondiego de noite con flores rosas. Para iso cruzamos dous
exemplares coas flores rosadas. Sorprendentemente, ao observar a stia descendencia vemos que
obtemos plantas de flores vermellas (<<RR»), rosas (<<Rr»), en proporcién 1:2:1.

Cales son os xenotipos e fenotipos de Fi e F2? Indica as sas respectivas probabilidades e
porcentaxes.
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F1: Rr o4 Rr
H
M R

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

r

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

Todos os xenotipos de F1 (o 100 %) serdn «Rr>> polo que todas as flores (o 100 %) serdn rosas. Os
xenotipos e fenotipos da F2 serdn 1/4 (25 %), vermellas; 1/2 (50 %), rosas; e 1/4 (25 %), brancas.

6. Cruzamos plantas de flores rosas con plantas de flores vermellas da especie dondiego de noite.

Sabemos que este cardcter estd determinado por dous alelos, vermello (<<R») e branco («<r»), con

herdanza intermedia. Como poderdn ser as plantas descendentes? Fai un esquema do cruzamento e
indica as porcentaxes e probabilidades dos xenotipos.

ACTIVIDADE 6 (pdxina 44)

2.3._Codominancia
Outro tipo de herdanza é a denominada codominancia. En codominancia exprésanse d vez no fenotipo

do individuo ambos alelos, a diferenza da herdanza intermedia, onde se expresa un fenotipo
intermedio novo.
En codominancia, ambos os alelos (codominantes) exprésanse simultaneamente no fenotipo. O
individuo heterocigético resultante manifesta os caracteres dos dous proxenitores a vez, pero
sen combinarse.

Figura 2.10. Codominancia.

T —="p

|" i r~ +
‘Jn;mi
BB

{ ‘ (AT}
‘m; \‘ /\; \_WQ L\_\\“ iu
BN BN BN BN

ACTIVIDADE RESOLTA

4. Unha especie de gando vacin pode presentar pelame negro (N), branco (B), ou con manchas negras
e brancas (NB). Que descendencia se obterd de cruzar un boi pinto:

a) Cunha vaca pinta.

b) Cunha vaca branca.

¢) Cunha vaca negra. Razoa os tres cruzamentos.

Os individuos manchados son heterocigoticos, manifestando a vez o cardcter os dous caracteres do
pelame negro (M) e branco (B), que son codominantes.

O cruzamento entre un boi pinto e unha vaca pinta seria o seguinte:
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F1i NB X NB N B
N NN (1/4) NB (1/4)

B NB (1/4) BB (1/4)

Obtense 1/4(25 %) de tenreira negra, 1/2 (50 %) de tenreira pinta e 1/4 (25 %) de tenreira branca.
E os cruzamentos entre un touro manchado e unha vaca negra, e unha vaca branca serian os

seguintes:
2 NB X NN NB x BB
N B N B
N NN@/2) NB(/2) B NB (1/2) BB (1/2)

En ambos os cruzamentos, obtemos 1/2 (50 %) de tenreira pinta e 1/2 (50 %) de tenreira negra e
branca, respectivamente.

2.4. Alelismo multiple: grupos sanguineos humanos
A transmision xenética dos diferentes grupos sanguineos nos seres humanos réxese por un tipo de

herdanza denominada alelismo mdiltiple.
No alelismo mdltiple un tnico cardcter esta determinado por mdis dun alelo.
O sistema sanguineo ABO estd determinado xeneticamente por tres alelos diferentes, A, B e O, coa
particularidade de que os a lelos A e B son codominantes entre eles, pero dominantes sobre o alelo
0.
LEMBRA
O grupo sanguineo dunha persoa depende da presenza ou ausencia de determinadas - (no
libro non ven) na membrana dos eritrocitos

Figura 2.11. Herdanza dos grupos sanguineos.

Grupo A Grupo B
(AA - AO) (BB -BO)

(00)

a) Como é a herdanza dos grupos sanguineos?
b) De que depende o grupo sanguineo dunha persoa?
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c) Completa o cadro cos xenotipos de cada grupo sanguineo
FENOTIPO - GRUPO
SANGUINEO
A
B
AB
)

d) Completa o cadro cos anticorpos que tefien no plasma sanguineo as persoas segundo o grupo

XENOTIPOS ANTIXENOS DE MEMBRANA

sanguineo e as posibles transfusions.

Grupo sanguineo Anticorpos do plasma Poden doar sangue | Poden recibir sangue
(xenotipo) (fenotipo) aos grupos... dos grupos...

A

B

AB

o)

e) O factor Rh é outro grupo sanguineo a ter en conta nas transfusiéns de sangue. Completa o
cadro dos xenotipos e fenotipos posibles para este cardcter hereditario. Utiliza <<D>> para o
alelo dominante e <«d>> para o alelo recesivo.

XENOTIPO FENOTIPO
DD

Dd
dd

ACTIVIDADE RESOLTA
5. Como poderdn ser os fillos dun home do grupo B cuxa nai era do grupo O, e dunha muller do grupo
A cuxo pai era do grupo O?

NAI PAI
00 00 M - A 3

P: MULLER Ao HOME Bo B AB(1/4)  Bo(1/4)

o Ao (1/4) oo (1/4)
F1: AB AO BO OO

As probabilidades e as porcentaxes dos xenotipos e os fenotipos da stia descendencia serdn un 1/4
(25 %) do grupo sanguineo AB (xenotipo «AB»), u 1/4 (25 %) do grupo O (xenotipo «00»).
ACTIVIDADES 89,10 e 11 (pdxina 46)

APRENDEMOS A SER CIENTEFICOS 2. Doando sangue

Para que unha transfusion de sangue entre dias persoas sexa posible hase ter en conta que os seus
grupos sanguineos sexan compatibles, é dicir, que o plasma do receptor non contefia anticorpos que
aglutinen, formando codgulos, os glébulos vermellos do doador. A transfusién de sangue dunha
persoa con Rh+ a outra con Rh- (¢ dicir, dunha persoa que ten este aglutinéxeno a outra que non o
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ten) induce a formacion de anticorpos, os cales poden facer que en sucesivas doazéns se aglutine o
sangue. De ai que nas doazdns de sangue e drganos se tefia en conta este factor. O factor Rh € un
tipo de proteina que pode estar presente na membrana plasmdtica dos globulos vermellos. A
herdanza deste cardcter é independente da dos grupos A, B, O.

O 85 % das persoas posten o factor Rh, polo que se clasifican neste caso como Rh positivas (Rh+).
O 15 % restante corresponde ds persoas Rh negativas (Rh-), pois carecen deste factor.

Rh (+) Rh (-)

Ao nacer, nin as persoas Rh+ nin as Rh- tefien anticorpos Rh no plasma sanguineo. Estes anticorpos sé
se producen cando un individuo Rh- recibe sangue Rh+ a través dunha transfusién ou dun transplante,
por exemplo, no caso dunha muller Rh- embarazada dun feto Rh+.

Herdanza do factor Rh:

O factor Rh determinase xeneticamente mediante o alelo <«<D>> para Rh+, que € dominante, e o alelo
<«d>> para Rh-, que é recesivo. Asi, os xenotipos e fenotipos posibles para este cardcter serdn os

seguintes:
Xenotipo Fenotipo
DD Rh+
Dd Rh+
dd Rh-

1. Diagnostica se son posibles as seguintes doazédns, e xustifica a tla resposta:

Doador Receptor
A+ AB+
O B+
AB- O+
B- A-

O- AB+
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2. Un dos fillos dunha parella onde a muller é A+ e o home 4 B+ nhace con grupo AB-. O pai hon
entende como o seu fillo pode ter un grupo sanguineo distinto ao seu e ao da stia muller. Que lle
dirias?

3. Outra parella, con grupos A- (ela) e B+ (el), tefien un fillo. Ela non entende que o seu fillo sexa B+,
igual que o seu pai, e non tefia nada do seu fenotipo. Que lle dirias?

Poderia algln dos fillos da parella anterior ter descendencia con grupo O-?

3. Base cromosomica das leis de Mendel

Os dous xenes que codifican un cardcter concreto segréganse durante a producion de gametos

mediante unha divisién celular meiética. Asi, cada gameto contén un sé alelo para cada xene, o que
permite que os alelos materno e paterno se combinen no descendente e se asegure a variabilidade
xenética.

As leis de Mendel reflicten o comportamento dos cromosomas durante a meiose. A primeira lei
explicase pola migracion aleatoria dos cromosomas homélogos a polos opostos durante a anafase I da
meiose. A segunda lei responde ao alifiamento aleatorio de cada par de cromosomas homdlogos
durante a metafase I da meiose. Deste modo, os caracteres hereditarios:
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a) Distribdense de modo aleatorio (primeira lei de Mendel).

[

7N
< = /t B 4 Figura 2.12. Base cromosdmica da primeira lei de
) @ Y, Mendel

o

b) Distriblense ou segregan de modo independente (segunda lei de Mendel)

/?ﬁ‘\

Figura 2.13. Base cromosdmica da sequnda el de
A é S Mendel.

s

Non obstante, non todos os caracteres hereditarios se transmiten de modo independente. Cando
dous xenes se sittian ho mesmo par de cromosomas homélogos denominanse xenes ligados, e a sta
herdanza pode non ser independente e incumprir a segunda lei de Mendel.

LEMBRA

Os xenes ordénanse hos cromosomas de maneira lineal, como as estacions dunha lifia no plano de
metro. Cada estacidn seria o locus do xene.

VOCABULARIO

Entrecruzamento ou recombinacion xenética: Intercambio de fragmentos de material xenético
entre cromosomas homdlogos que se pode producir durante a meiose.

3.1. Teoria cromosdomica da herdanza
Os traballos de Mendel foron ignorados ata que novos avances ho campo da citoloxia permitiron

evidenciar a relacién entre cromosomas e herdanza xenética.

A denominada teoria cromosémica da herdanza, debida a Thomas Morgan, establece esta relacidn.
Morgan demostrou esta teoria ao descubrir os xenes ligados grazas aos seus estudos coa mosca da

froita (Drosophila melanogaster). Estes son xenes que se sittian préximos ao cromosoma, polo que os
se caracteres tenden a herdarse xuntos.

Os postulados desta teoria son os sequintes::

1. Os xenes sitlianse nos cromosomas.

2. Os xenes ordénanse linealmente nos cromosomas.

3. Os xenes proximos tenden a herdarse xuntos, polo proceso de ligamento.

4. Os xenes poden herdarse separados, ainda estando moi proximos no cromosoma, grazas ao
proceso de entrecruzamento ou recombinacion xenética.
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3) C[l]]l!:[[l-l]]éﬂ]) a. enfermidade de Gaucher

5 < b. cancro de colon

¢ cmmn:} ¢. retinite pigmentosa

() MI-IF‘EEII-D d. enfermidade de Huntington

s EEE NES@EIE D e. polipose do colon

; CIET:ID:lgII-) f. hemocromatose

b g fibrose quistica

(&) G%.:-:-m h. exostose multiple

O N THN ECED i. melanoma maligno

70 CIIMEEETEDCIEED J- Meoplasia endécrina multiple
: J k. anemia de células falciformes

1:1- m.:-rli? 1. fenilcetonuria

12 M m. retinoblastoma

13 CI'}:.:-:IIII-. n. enfermidade de alzhéimer

1-4 C‘-_IF'I::'.' 0. enfermidade de Tay-Sachs

% n p. enfermidade poliquistica do ril

15 Cﬂo?:!m. g. cancro de pulmon

16 | r. amiloidose

hipercolesterelemia
distrofia mioténica

e = = = o =)

. deficiencia en adenosindesaminase
esclerose lateral amiotréfica
w. neurofibromatose

21 S e Bo/iemonlia

y. distrofia muscular de Duchenne
. X
23

3.2. Aplicacions das leis de Mendel
Ainda que non todos os xenes se herdan cumprindo as tres leis descritas por Mendel, os xenes alelos

=3
o
“Cip
o
D S Y

sepdranse na meiose e cada gameto levard sé un alelo.

Polo tanto, podemos predicir os resultados dos cruzamentos posibles, o que é de grande utilidade
para a mellora xenética de especies en sectores como a agricultura e a ganderia.

Ademais, a partir dos cruzamentos xa realizados pddese inferir, a través da andlise do pedigree, se
un trazo determinado € unha caracteristica xenética e por que mecanismo de herdanza se rexe.
Figura 2.14. Pedigree.

B = Pelo castafio b = Pelo louro

SABIAS QUE...
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Unha aplicacion actual das leis de Mendel é o uso de marcadores moleculares para a identificacion da
paternidade e os lazos familiares.

VOCABULARIO

Pedigree: Documento que analiza as relaciéns xenealdxicas do organismo para determinar como se
herda e manifesta un determinado cardcter.
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4. Herdanza e sexo
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Figura 2.15. Cariotipo humano.
Alglns caracteres non se herdan segundo os postulados das leis de Mendel. Ademais, hai caracteres
que as cumpren, pero tefien diferente proporcion e funcion do sexo.
Os cromosomas humanos dividense en dous tipos: os autosomas ou cromosomas somaticos e os
heterocromosomas dos pares 1 ao 22 son autosomas, e par 23 corresponde aos cromosomas sexuais,
XeV.
Os heterocromosomas ou cromosomas sexuais son os cromosomas que participan na
determinacion do sexo.
Os autosomas ou cromosomas somdticos son os cromosomas que hon determinan o sexo.
Os trazos ou caracteres ligados aos autosomas presentan unha herdanza autosémica, e os trazos ou
caracteres aos heterocromosomas representan unha herdanza ligada ao sexo, xa sexa ao
cromosoma X ou ao cromosoma Y. Isto quere dicir que os caracteres ligados aos autosomas hon estdn
afectados polo sexo que se transmite a descendencia, mentres que si o estdn os caracteres ligados
aos heterocromosomas.
ACTIVIDADE 12 (pdxina 50)
4.1. A herdanza do sexo
SABIAS QUE..
O xene SRY, situado no cromosoma Y humano, € o responsable da aparicion dos testiculos durante o

desenvolvemento embrionario. A stia ausencia implica a formacion dos ovarios.
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A determinacion xenética do sexo é o conxunto de factores e mecanismos xenéticos que fan

que un individuo presente gonadas masculinas ou femininas. A diferenciacion sexual é a
expresion fenotipica desa determinacion.

Na natureza existen varias formas para a determinacién xenética do sexo:

Que determina o sexo?

Exemplos

Xénica

Un xene concreto

Algunhas plantas

Cromosdmica

Cromosomas sexuais

A maioria das especies, incluidos os seres humanos

Cariotipica Nimero de cromosomas | As abellas, as formigas e as avespas

SISTEMA FEMIA MACHO ANIMAIS

Sistema XX / XY sexo homogamético XX sexo heterogamético. | algins peixes e
XY. anfibios

SistemaZZ / ZW

Sexo heterogamético ZW

sexo homogamético
Zz

en aves e mais dos
réptiles.

Sistema XX / X0

dous cromosomas XX

en sé un cromosoma
X0

en alglns insectos

Na especie humana, os heterocromosomas X e Y tefien un contido xenético e unha morfoloxia que é

diferente. O par XX corresponde ao sexo feminino e o par XY ao masculino. O sexo hérdase cunha

probabilidade do 50%.

Figura 2.16. Herdanza do sexo.

Na especie humana, os

heterocromosomas X e Y tefien
un contido xenético e unha
morfoloxia que é diferente.

O par XX corresponde ao

sexo feminino e o par XY ao
masculino. O sexo hérdase
cunha probabilidade do 50 %.

Muller
Gametos
XX
Home
Gametos

PROPONEHOSCHE UN RETO 3. As sindromes de anomalia
Copia esta tdboa no teu caderno e investiga a partir destes cariotipos a que sindromes de anomalia

nos cromosomas sexuais pertencen:
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1 2 3 4 5 6 7

9 10 n 12 13 14 15

' 2 3 4 5 6 7

9 10 n 12 13 14 15

1 2 3 4 % 6 7

9 10 n 12 13 14 15

1 2 3 4 5 6 7 8

9 10 n 12 13 14 15 16

~ ~ (] ~ih
Iwi Insi iw‘ Eol !1I !zi \ Ini im‘ !9‘ lzo‘ 121' !z‘ \j !J i“" l”l lz"l E‘l !zl \X’x' ini imi Egi Eo} ‘ZII 52‘ ‘\)&'vi/
Dotacion | 44+X 44+XYY 44+XXX 44+XXY
Sindrome Turner Duplo Y Triple X Klinefelter
-56 en mulleres - 56 en homes - 56 en mulleres - 56 en homes
-Atraso ou - Retraso no - Altura elevada - Musculatura reducida
desenvolvemento desenrolo da - Problemas costas - Baixa testosterona
puberal incompleto linguaxe - Posible - Altura elevada
“Térax plano e ancho - Cociente ) infertilidade ' - Acumulaaon de graxa
intelectual mdis - Problemas dentais | - Cadeiras anchas
Caracterist | en formade escudo | paixo conrespectoa | - Epilepsia - Esterilidade
icas -Pdlpebras caidas os seus irmdns - Problemas - Retraso na linguaxe,
fenotipicas | _Ollos resecos -Posible retrasono | urinarios lectura e comprension

-Infertilidade
-Ausencia da
menstruacion
-Sequidade vaxinal

desenrolo e
problemas de
comportamento

- En ocasiédns,
malformacidns xenitais

4 2. A herdanza ligada ao sexo

Os caracteres hereditarios ligados ao sexo son aqueles que vefien determinados por xenes

localizados nos cromosomas sexuais.
TIPOS DE HERDANZA LIGADA AO SEXO

Ligada ao cromosoma X

Xenes situados ho cromosoma X.
Recesiva: fillos enfermos, fillas
portadoras.

Daltonismo e hemofilia

Ligada ao cromosoma Y
Ou herdanza
holdndrica

Xenes situados cromosoma Y.
Pasa de pais a fillas.

Bordo peludo das orellas ou
hipertricose auricular +
ictiose

Influida polo sexo

Xenes situados nos autosomas influidos
pola accion das hormonas sexuais.

Calvicie nos humanos,
cornos nos ovinos

Tdboa 2.1. Herdanza ligada ao sexo.

Herdanza ligada ao cromosoma X: HEMOFILIA
Alelo <<H>> normal - alelo <«<hs>> hemofilia PODE EXPRESARSE DE DUAS FORMAS!!!

XENOTIPO FENOTIPO XENOTIPO FENOTIPO
XHXH Muller normal XX Muller normal
XX Muller portadora X" Muller portadora
X" Muller hemofilica X" Muller hemofilica
X"y Home normal XY Home normal
X"y Home hemofilico X"y Home hemofilico
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Transmisién da hemofilia nos descendentes da raifia Vitoria de Inglaterra.

o—

Raifa Vitoria Principe Alberte

/L. rork = = ~ Fn ‘L =X [J_‘[ =i
Gt | d\ L} W A, @ Tt

Eduardo VIl Princesa Leopoldo  Princesa

Rei de Alicia de Albania  Beatriz

Inglaterra

(O B O | ) (0, L] O @

Princesa  Federico  Alexandra Nicolau I} Princesa Vitoria Alfonso XIlI Leopoldo Mauricio
Irene de Hesse Tsar de Rusia Alicia Eugenia | ReideEspaia  de Battenberg  de Battenberg
|
( ) ( I \ e (

N ooooEM oOENOE O O O O7Tl W
Waldemar Henrique Alexandre Ruperto Alfonso  Principe  Princesa  Princesa Mercedes‘ Principe  Principe
de Prusia  de Prusia Tsarévich Principe  Jaime  Beatriz  Cristina Juan  Gonzalo

de Rusia de Asturias
H——®)
D)
Xodn Carlos | | Sofia

D home san D home hemofilico

C muller sa @ muller portadora

Herdanza ligada ao cromosoma X: DALTONISMO
Alelo <<D>> normal - alelo <<d>> daltonismo

Rei de Espafia

e

) L]
Infanta Cristina Infanta Helena Principe Filipe

°
Edward Vii

|

or
Wilhelm i
°

George VI

unaffecied
carrier
female

[ Alexis

Queen

Elizabeth Il

lﬂ\

/ ‘Ouccn

2 ﬂ Victoria

)
I i |

I [f \‘
\ \
Ysﬁna ﬂ
Nll(ull.)n "

Alice of
Aml.cne

!

[Prusia)

King Juan Carlos
of Spain

PODE EXPRESARSE DE DUAS FORMASIII

XENOTIPO FENOTIPO XENOTIPO FENOTIPO
XPXP Muller normal XX Muller normal
xeX¢ Muller portadora XX Muller portadora
XX Muller dalténica XX Muller dalténica
XPy Home normal XY Home normal
x4y Home dalténico X4y Home dalténico

CIENCIA 20

@) _ € un trastorno que interfire & hora de distinguir cores, sobre todo o verde e o
vermello. Cres que é importante diferenciar entre estas ddas cores cando circulamos pola via

publica?

Revisa a tda visién con este test de daltonismo: (1) https://qo0.gl/iL6LfH VIDEO
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John de Lombardo

Los rasgos ligados al Y solo aparecen en los varcnes

I / \ Todos los descendientes
varones de un varon
afectado estarén afectados

ACTIVIDADE RESOLTA
6. Un xene recesivo ligado ao sexo produce daltonismo nos homes. Un home con vision normal ten

fillos cunha muller heterocigética portadora de daltonismo:
a) Como serdn os xenotipos dos fillos?

A formulacidn do problema € o seguinte:
Xenotipo normal: X°X® > X°

Xenotipo dalténico: X¢

P: Nai portadora X Pai con visién normal
XPxd XeY
F XPXe XPY. XY
M H X° Y
X XP X® (1/4) X2Y (1/4)
X XP X (1/4) XeY (/4)

As porcentaxes e proporcions dos xenotipos da descendencia son o seguintes: 1/4 (25 %) de fillas
normais, 1/4 (25 %) de fillos normais.

b) Que probabilidade hai de que tefian un varon dalténico? 1/4 (25%)

¢) E dunha filla portadora de daltonismo? 1/4 (25 %).

Os xenes situados sobre o segmento diferencial do tnico cromosoma X e no cromosoma Y dos
vardns humanos atopanse en hemicigose, por presentar un so6 alelo, e exprésanse sempre.
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No ser humano o cromosoma X é mdis grande que o cromosoma Y, polo tanto, portador de mdis
informacién xenética

No ser humano o cromosoma X ¢ mais grande que o cromosoma Y, polo tanto,
portador de mais informacién xenética

Segmento diferencial do cromosoma X, cuxos xenes

non tefien o seu correspondente no cromosoma Y :
1 Cromosoma X

A
Y

i X d tixeno de superficie da
Xene do daltonismo iXenadsBordst ene cumantano; up e da
1 membrana plasmatica
ppeludo das
Segmento diferencial do cromosoma 1orellas
Y, cuxos xenes non tefien o seu l

correspondente no cromosoma X e -

Cromosoma Y

& ‘ . H Segmento homélogo para
B .
. ! ambos os cromosomas sexuais

Os xenes letais provocan a morte do individuo e modifican as proporcidns fenotipicas e xenotipicas
usuais na descendencia segundo as leis de Mendel. Segundo a sta dominancia, poden ser dominantes
ou, mdis frecuentemente, recesivos.

En ocasidns, a letalidade dun xene non se manifesta totalmente senén que consiste en reducir a
probabilidade de supervivencia do portador. E o caso dos xenes subletais

Exemplo: herdanza no rato de pelame amarela. Morren os que presentan os dous alelos recesivos.
ACTIVIDADES 13,14,15,16,17,18,19 (pdxina 53)

5. Enfermidades hereditarias

Non todas as nosas enfermidades son producidas por axentes patéxenos. Moitas tefien a sta orixe

no seu propio xenoma. E dicir, que cando nacemos vimos con elas <«de serie».

CIENCIA 20

Elabora a tda historia familiar de salde utilizando a seguinte aplicacién web:
https://go0.9l/WSS6dk (pdxina "Retrato de sadde familiar")

Entrevista os teus familiares para obter a informacién necesaria para completar ao mdximo o teu
retrato de saude familiar.

5.1. Enfermidades hereditarias no ser humano
As enfermidades hereditarias tefien a sta orixe no ADN do individuo que as porta. Son herdadas e

se transmiten d descendencia.
Tdboa 2.2. Enfermidades hereditarias.

TIPOS DE ENFERMIDADES HEREDITARIAS
CROMOSOMICAS Alterados os cromosomas: Sindrome de Down,
ndmero, posicién ou parte sindrome de Turner
XENICAS monhoxénicas Alterado un Unico xene Fibrose cistica
polixénicas Alterados dous ou mdis xenes Alzhéimer, esquizofrenia
MITOCONDRIAIS Alterado o ADN mitocondrial Migrafias, demencia

O noso contorno e estilo de vida ten grande influencia na aparicién das enfermidades polixénicas.
Por exemplo, os xenes que provocan diabetes tipo IT estdn moi influenciados por hdbitos como a
sobrealimentacion e a falta de exercicio fisico.

APRENDEMOS A'SER CIENTEFICOS 3. Analizamos drbores xenealéxicas

Para estudar enfermidades hereditarias recorremos ds drbores xenealdxicas. Da sta andlise

podemos deducir o tipo de herdanza dun determinado cardcter, se & dominante ou recesivo ou se
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estd ligado ao sexo ou hon (e, se o estd, se é ao cromosoma X ou ao cromosoma Y). En resumo,
investigamos o xenotipo e fenotipo de cada individuo.

A seguir amdsase unh resumo de normas sinxelas para saber o tipo de herdanza dun cardcter:

1. 0 xene non estard ligado ao cromosoma Y se o presenta un fillo varén, pero non ten o seu pai.

2. Se o xene ¢é recesivo, non estard ligado ao cromosoma X se o pai non presenta ese cardcter, pero
si aparece nunha filla sta.

3. Se 0 xene é recesivo, non estard ligado ao cromosoma X se unha nai con cardcter ten un fillo varén
sen el.

4. Se o xene é dominante, non estard ligado ao X se o pai presenta cardcter e non o presentan todas
as stas fillas, independentemente de como sexa a nai.

Propofiémosche a seguir unha serie de casos de enfermidades hereditarias, para que analices e
deduzas cal € o tipo de herdanza:

1. Do estudo de certas enfermidades herdables (A, B, C, D) nunha serie de familias (1, 2, 3, 4)
obtéfense as seguintes drbores xenealéxicas. Determina se o xene alelo responsable da
enfermidade é dominante ou recesivo. Razoa a tta resposta.

Familia1- Enfermedad A Familia 2 - Enfermedad B Familia 3 - Enfermedad C Familia 4 - Enfermedad D
o
1 2
o n Individuo enfermo
pa— | \ \
(\\ B Individuo sano - e O @
- - 3 4 5 6 3 4 5 6

En todas estas familias vemos claramente, observando os pedigris, que as enfermidades non estdn
ligadas ao cromosoma Y, xa que non a presentan todos os homes das drbores xenealéxicos das
familias.

Familia 1: enfermidade autosémica dominante, xa que, si fose recesiva, o Unico xenotipo posible dos
pais seria <<aa>> e toda a descendencia deberia ser doente. Diso deducimos que a enfermidade
débese a un alelo dominante e que os pais son heterocigotos.

Familia 2: enfermidade autosdmica recesiva. Neste caso razodmolo cos pais sans, xa que, si o
fenotipo san fose recesivo, todos os fillos deberian ser sans; como isto non sucede, dedtcese que o
fenotipo san é dominante, polo que o fenotipo doente é recesivo.

Familia 3: enfermidade autosdmica recesiva. Mesmo razoamento que para a familia 2.

Familia 4: enfermidade autosomica dominante. Mesmo razoamento que para a familia 1.

2. Na seguinte drbore xenealéxica determinase a aparicién ou non dunha determinada enfermidade
xenética, representada en vermello, que depende dun xene con dous alelos: «T» e «t>>. Un deles
domina sobre o outro.

n 12 13

Cales das seguintes afirmaciéns son verdadeiras? Razoa a tta resposta.
1. 0 xene normal é recesivo (<<t»).
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Falso. O xene alelo normal é dominante («T>»), xa que, ao fixarnos ha parella II7 e II8, ambos con
xenotipo san, presentan un fillo doente.

2. A enfermidade estd no cromosoma X.

Falso. A enfermidade é autosémica recesiva («tt»). Si a enfermidade fose recesiva ligada ao
cromosoma X, a persoa III12 non poderia presentar a enfermidade; unicamente si o seu pai, IT8,
estivese tamén doente.

3. O xene da enfermidade é dominante («T»).

Falso. O xene alelo da enfermidade é recesivo («t»). Mesmo razoamento que en 1.

4. II7 e ITI8 son ambos heterocigdticos («Tt+»).

Verdadeiro. Si realizamos o cruzamento desta parella supofiendo que ambos son heterocigotos, os
xenotipos do seu descendencia correspdondense cos que os fenotipos indicados no pedigri. No caso de
que algln deles fose homocigoto dominante («TT»), ningln dos seus descendentes poderia padecer a
enfermidade, presentando o xenotipo «tt».

P: muller II7 Tt x home II8 Tt

Fi: TT Tt +t
Tto T t
T0
T TT (25 %) Tt (25 %)
t Tt (25 %) 11 (25 %)
5.I1eIIT12 son «tt» e o resto «TT» ou «Tt»,

Verdadeiro.

6. A orixe da enfermidade de ITI12 estd na nai.

Falso. O xene alelo recesivo da enfermidade estd presente tanto no xenotipo do pai como no da nai,
Xa que ambos son heterocigotos para este xene.

7. O xene normal € dominante («T»).

Falso. A frase correcta deberia ser: o xene alelo ou alelo normal (non o xene) é dominante («T»).

8. IIT 12 herdou unalelo de cada proxenitor.

Verdadeiro.

9. A orixe da enfermidade de ITIT12 é o0 avé Il.

Falso. Ao ser unha enfermidade autosémica recesiva, ho caso concreto deste pedigri, o xene alelo da
enfermidade ten que provir tfanto do avé como da avoa da persoa ITT12.

10. O xene da enfermidade é recesivo («t»).

Falso. A frase correcta deberia ser: o xene alelo ou alelo (non o xene) é recesivo («t»).

11. O home II8 alegaba que o seu avé tifia dita enfermidade. Este home estaba no certo?
Verdadeiro. E posible que os avés paterno e materno da persoa IT8 padecesen a enfermidade, a
condicién de que as suas parellas presentardn o xenotipo « TT» ou «Tt»,

5.2. Investigacion de enfermidades hereditarias
Algunhas enfermidades hereditarias determinanse mediante probas xenéticas que inclien

exames de sangue e outros tecidos para detectar trastorno no noso material xenético. Na
actualidade existen mis de duas mil proba. xenéticas.

Un asesor xenético pode darnos informacién sobre as vantaxes e as desvantaxes das probas
xenéticas.
Algins motivos para facer probas xenéticas:
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Encontrar trastornos xenéticos, como unha anomalia cromosémica, no feto.

. Saber se se ten o xene dunha enfermidade que poida transferirse a descendencia.
Estudar embrions para detectar enfermidades hereditarias e infecciosas.

Avaliar en adultos enfermidades xenéticas antes de que se presenten os sintomas.
Facer un diagnéstico nunha persoa que ten sinfomas dunha enfermidade.

o Ol dh WN =

Determinar o tipo ou doses de medicamento que é mellor para unha persoa.

Un tipo de probas xenéticas habituais son as probas prenatais, que proporcionan informacién sobre
a salde dos bebés antes de nacer.

Unha das probas prenatais mis estendidas é a amniocentese, utilizada pan diagnosticar certos
defectos de hacemento e trastornos xenéticos. Realizase través da andlise do liquido amniético que
rodea o bebé na matriz e que contén células de tecidos embrionarios. A sua realizacién implica
determinado: riscos para o embrién. Outra proba que achega informacién importante son a:
ecografias. Con ambas probas pddese determinar o sexo do novo individuo.

As probas xenéticas estudaranse de maneira moito mdis pormenorizada seguinte unidade.

a) Amniocentese: utilizada pan diagnosticar certos defectos de nacemento e trastornos xenéticos.
Realizase través da andlise do liquido amniético que rodea o bebé na matriz e que contén células de
tecidos embrionarios. A sta realizacién implica determinado: riscos para o embridn.

b) Ecografias: utilizanse ultraséns para obter unha imaxe en 2 ou 3 dimensions do feto. Non conleva
riscos.

e 9
_V

]

Figura 2.17. Amniocentese.

Outro tipo que non aparece neste libro de texto: toma de vilosidades coridnicas.

TOMA DE MOSTRAS DAS
VILOSIDADE CORIGNICAS

Collese unha peguena mostra do
tecido da placenta en
desenvalvemento usando un catéter
o introducido a través da vaxina coa
T % axuda dunha ecografis. Proporciona

-5 unha maiar cantidade de células que
poden observarse directamente, sen
cultivalas.

AMNIOCENTESE

Caltese unha mostra do liguido
\\ amnitico, que contén células

o: | fetais en suspensién, utilizando
[ 7| unha agulla hipodérmica.

As células sepranse
do liquido mediante

centrifugacion. s - I

As células cultivanse =
no laboratorio. ==

ACTIVIDADE 21 (pdxina 56)

Posteriormente realizanse

. estudos cramosdmicos, Dioguimicos
ou de ADN. Os resultados tardan
dunha a tres semanas.

ANEXO: XENES INDEPENDENTES, XENES LIGADOS E XENES LIGADOS CON
RECOMBINACION
A) xenes independentes
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Son os que estdn situados en diferentes parellas de cromosomas homélogos, comprese a terceira lei
de Mendel, pois

férmanse os catro tipos de gametos: AB, Ab, aB e ab.
Os alelos A e B estdn en cromosomas distintos.
Os alelos a e b estdn en cromosomas distintos.

B) xenes ligados
Cando os xenes estdn ligados, ¢ dicir, se localizan no mesmo cromosoma, transmitense de forma
conxunta e NON se cumpre a terceira lei de Mendel.

Férmanse dous tipos de gametos: AB e ab.
Os alelos A e B estdn no mesmo cromosoma.
Os alelos a e b estdn no mesmo cromosoma.

C) xenes ligados con recombinacién

Ainda cando os xenes estdn ligados, un individuo diheterocigético (AaBb) pode orixinar gametos dos
catro tipos. Isto ocorre cando os cromosomas homélogos intercambian partes das stas cromdtidas.
Deste modo, durante a profase da primeira mitose da meiose, prodicese unha recombinacién dos
Xehes que permite a aparicién dos mesmos xenotipos ca ho caso dos xenes independentes.

= RIS
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