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La herencia biológica. La herencia biológica. 

Genética humanaGenética humanaGenética humanaGenética humana



LaLaLaLa GenéticaGenéticaGenéticaGenética eseseses lalalala ramaramaramarama dededede lalalala BiologíaBiologíaBiologíaBiología
quequequeque sesesese encargaencargaencargaencarga deldeldeldel estudioestudioestudioestudio dededede lalalala
transmisióntransmisióntransmisióntransmisión dededede loslosloslos caracterescaracterescaracterescaracteres dededede
generacióngeneracióngeneracióngeneración enenenen generacióngeneracióngeneracióngeneración....

LosLosLosLos estudiosestudiosestudiosestudios dededede genéticagenéticagenéticagenética enenenen elelelel
hombrehombrehombrehombre puedenpuedenpuedenpueden servirservirservirservir paraparaparapara prevenirprevenirprevenirprevenir
LosLosLosLos estudiosestudiosestudiosestudios dededede genéticagenéticagenéticagenética enenenen elelelel
hombrehombrehombrehombre puedenpuedenpuedenpueden servirservirservirservir paraparaparapara prevenirprevenirprevenirprevenir
algunasalgunasalgunasalgunas enfermedadesenfermedadesenfermedadesenfermedades heredablesheredablesheredablesheredables yyyy
mejorarmejorarmejorarmejorar nuestranuestranuestranuestra saludsaludsaludsalud yyyy lalalala dededede
nuestrosnuestrosnuestrosnuestros descendientesdescendientesdescendientesdescendientes....

SinSinSinSin embargoembargoembargoembargo elelelel serserserser humanohumanohumanohumano presentapresentapresentapresenta algunasalgunasalgunasalgunas peculiaridadespeculiaridadespeculiaridadespeculiaridades quequequeque
hacenhacenhacenhacen quequequeque elelelel estudioestudioestudioestudio genéticogenéticogenéticogenético humanohumanohumanohumano encuentreencuentreencuentreencuentre algunasalgunasalgunasalgunas
dificultadesdificultadesdificultadesdificultades.... AlgunasAlgunasAlgunasAlgunas dededede ellasellasellasellas sonsonsonson::::



Existen pocos descendientes por pareja

CuandoCuandoCuandoCuando sesesese realizarealizarealizarealiza unununun estudio,estudio,estudio,estudio, loslosloslos resultadosresultadosresultadosresultados sonsonsonson másmásmásmás fiablesfiablesfiablesfiables
cuandocuandocuandocuando sesesese realizarealizarealizarealiza elelelel estudioestudioestudioestudio conconconcon unununun númeronúmeronúmeronúmero elevadoelevadoelevadoelevado dededede
individuos,individuos,individuos,individuos, yyyy enenenen elelelel casocasocasocaso deldeldeldel hombrehombrehombrehombre laslaslaslas parejasparejasparejasparejas suelensuelensuelensuelen tenertenertenertener
pocospocospocospocos hijoshijoshijoshijos....

El tiempo de generación es largo

DesdeDesdeDesdeDesde quequequeque unununun individuoindividuoindividuoindividuo nacenacenacenace hastahastahastahasta quequequeque tienetienetienetiene descendenciadescendenciadescendenciadescendencia
pasanpasanpasanpasan muchosmuchosmuchosmuchos años,años,años,años, porporporpor esoesoesoeso llevarllevarllevarllevar unununun seguimientoseguimientoseguimientoseguimiento dededede lalalala
herenciaherenciaherenciaherencia dededede unununun caráctercaráctercaráctercarácter determinadodeterminadodeterminadodeterminado enenenen elelelel hombrehombrehombrehombre requiererequiererequiererequiere
demasiadodemasiadodemasiadodemasiado tiempotiempotiempotiempo....



No se pueden planificar los cruzamientos

EnEnEnEn lalalala especieespecieespecieespecie humanahumanahumanahumana nononono estáestáestáestá permitidopermitidopermitidopermitido realizarrealizarrealizarrealizar
experimentosexperimentosexperimentosexperimentos genéticosgenéticosgenéticosgenéticos....



AAAA pesarpesarpesarpesar dededede laslaslaslas dificultadesdificultadesdificultadesdificultades quequequeque existenexistenexistenexisten aaaa lalalala horahorahorahora dededede estudiarestudiarestudiarestudiar lalalala
genéticagenéticagenéticagenética enenenen elelelel hombre,hombre,hombre,hombre, sesesese avanzaavanzaavanzaavanza díadíadíadía aaaa díadíadíadía enenenen esteesteesteeste tipotipotipotipo dededede
estudios,estudios,estudios,estudios, entreentreentreentre otrootrootrootro motivosmotivosmotivosmotivos graciasgraciasgraciasgracias porporporpor ejemploejemploejemploejemplo aaaa loslosloslos historialeshistorialeshistorialeshistoriales
médicosmédicosmédicosmédicos dededede personaspersonaspersonaspersonas conconconcon enfermedadesenfermedadesenfermedadesenfermedades hereditarias,hereditarias,hereditarias,hereditarias, quequequeque sirvensirvensirvensirven
paraparaparapara estudiarestudiarestudiarestudiar loslosloslos antecedentesantecedentesantecedentesantecedentes familiaresfamiliaresfamiliaresfamiliares yyyy predecirpredecirpredecirpredecir lalalala
posibilidadposibilidadposibilidadposibilidad dededede quequequeque sesesese presentenpresentenpresentenpresenten enenenen loslosloslos descendientes,descendientes,descendientes,descendientes, oooo porporporpor
ejemploejemploejemploejemplo estudiandoestudiandoestudiandoestudiando enenenen animalesanimalesanimalesanimales emparentadosemparentadosemparentadosemparentados conconconcon elelelel hombrehombrehombrehombre
loslosloslos caracterescaracterescaracterescaracteres quequequeque tenemostenemostenemostenemos enenenen comúncomúncomúncomún conconconcon ellosellosellosellos....loslosloslos caracterescaracterescaracterescaracteres quequequeque tenemostenemostenemostenemos enenenen comúncomúncomúncomún conconconcon ellosellosellosellos....



Carácter hereditario: cadacadacadacada unaunaunauna dededede laslaslaslas
característicascaracterísticascaracterísticascaracterísticas dededede unununun serserserser vivovivovivovivo quequequeque puedenpuedenpuedenpueden
transmitirsetransmitirsetransmitirsetransmitirse aaaa lalalala descendenciadescendenciadescendenciadescendencia....

Gen: trozotrozotrozotrozo oooo fragmentofragmentofragmentofragmento dededede unununun cromosomacromosomacromosomacromosoma quequequeque
guardaguardaguardaguarda lalalala informacióninformacióninformacióninformación relativarelativarelativarelativa aaaa unununun caráctercaráctercaráctercarácter
concretoconcretoconcretoconcreto....

CadaCadaCadaCada gengengengen ocupaocupaocupaocupa unununun lugarlugarlugarlugar fijofijofijofijo dentrodentrodentrodentro deldeldeldel
cromosomacromosomacromosomacromosoma llamadollamadollamadollamado locuslocuslocuslocus....



ElElElEl locuslocuslocuslocus cromosómicocromosómicocromosómicocromosómico dededede unununun gengengengen podríapodríapodríapodría serserserser anotado,anotado,anotado,anotado, porporporpor ejemplo,ejemplo,ejemplo,ejemplo,
comocomocomocomo """"22222222pppp11111111....2222"La"La"La"La correctacorrectacorrectacorrecta formaformaformaforma dededede leerleerleerleer estosestosestosestos númerosnúmerosnúmerosnúmeros eseseses "uno"uno"uno"uno
unounounouno puntopuntopuntopunto dos"dos"dos"dos" (no(no(no(no "once"once"once"once puntopuntopuntopunto dos"dos"dos"dos"))))....

“22” indica el número del cromosoma.“22” indica el número del cromosoma.“22” indica el número del cromosoma.“22” indica el número del cromosoma.

“p,“p,“p,“p, q”q”q”q” indicanindicanindicanindican sisisisi elelelel locuslocuslocuslocus estáestáestáestá enenenen elelelel brazobrazobrazobrazo cortocortocortocorto (p(p(p(p deldeldeldel
francésfrancésfrancésfrancés petitpetitpetitpetit)))) oooo enenenen elelelel brazobrazobrazobrazo largolargolargolargo (q(q(q(q deldeldeldel francésfrancésfrancésfrancés queuequeuequeuequeue))))....
“p,“p,“p,“p, q”q”q”q” indicanindicanindicanindican sisisisi elelelel locuslocuslocuslocus estáestáestáestá enenenen elelelel brazobrazobrazobrazo cortocortocortocorto (p(p(p(p deldeldeldel
francésfrancésfrancésfrancés petitpetitpetitpetit)))) oooo enenenen elelelel brazobrazobrazobrazo largolargolargolargo (q(q(q(q deldeldeldel francésfrancésfrancésfrancés queuequeuequeuequeue))))....

LosLosLosLos númerosnúmerosnúmerosnúmeros ““““11111111....2222”””” quequequeque hayhayhayhay trastrastrastras laslaslaslas letrasletrasletrasletras representanrepresentanrepresentanrepresentan
lalalala posiciónposiciónposiciónposición sobresobresobresobre elelelel brazobrazobrazobrazo:::: bandabandabandabanda 1111,,,, subsubsubsub----bandabandabandabanda 1111,,,, y,y,y,y, trastrastrastras
elelelel punto,punto,punto,punto, subsubsubsub----subsubsubsub----bandabandabandabanda 2222....



LasLasLasLas bandasbandasbandasbandas sonsonsonson visiblesvisiblesvisiblesvisibles bajobajobajobajo elelelel microscopiomicroscopiomicroscopiomicroscopio cuandocuandocuandocuando elelelel cromosomacromosomacromosomacromosoma
estáestáestáestá adecuadamenteadecuadamenteadecuadamenteadecuadamente teñidoteñidoteñidoteñido....

CadaCadaCadaCada bandabandabandabanda sesesese numeranumeranumeranumera empezandoempezandoempezandoempezando porporporpor 1111 porporporpor lalalala másmásmásmás cercanacercanacercanacercana
alalalal centrómerocentrómerocentrómerocentrómero.... SubSubSubSub----bandasbandasbandasbandas yyyy subsubsubsub----subsubsubsub----bandasbandasbandasbandas sonsonsonson visiblesvisiblesvisiblesvisibles aaaa altasaltasaltasaltas
resolucionesresolucionesresolucionesresoluciones....



NotaNotaNotaNota:::: DuranteDuranteDuranteDurante lalalala fecundaciónfecundaciónfecundaciónfecundación sesesese unenunenunenunen nnnn cromosomascromosomascromosomascromosomas quequequeque
procedenprocedenprocedenproceden deldeldeldel padrepadrepadrepadre yyyy nnnn quequequeque procedenprocedenprocedenproceden dededede lalalala madremadremadremadre;;;; porporporpor lolololo tanto,tanto,tanto,tanto,
cadacadacadacada célulacélulacélulacélula tienetienetienetiene dosdosdosdos alelosalelosalelosalelos (dos(dos(dos(dos informaciones)informaciones)informaciones)informaciones) paraparaparapara cadacadacadacada gengengengen....

Alelo:Alelo:Alelo:Alelo: es la información que guarda un gen.es la información que guarda un gen.es la información que guarda un gen.es la información que guarda un gen.

HomocigóticoHomocigóticoHomocigóticoHomocigótico:::: unununun individuoindividuoindividuoindividuo sesesese dicedicedicedice quequequeque eseseses
homocigóticohomocigóticohomocigóticohomocigótico paraparaparapara unununun caráctercaráctercaráctercarácter cuandocuandocuandocuando loslosloslos dosdosdosdos
alelosalelosalelosalelos paraparaparapara eseeseeseese caráctercaráctercaráctercarácter sonsonsonson igualesigualesigualesiguales;;;; eseseses decir,decir,decir,decir,
cuandocuandocuandocuando loslosloslos dosdosdosdos genesgenesgenesgenes relativosrelativosrelativosrelativos aaaa eseeseeseese caráctercaráctercaráctercarácter
guardanguardanguardanguardan lalalala mismamismamismamisma informacióninformacióninformacióninformación....



HeterocigóticoHeterocigóticoHeterocigóticoHeterocigótico:::: unununun individuoindividuoindividuoindividuo sesesese dicedicedicedice quequequeque eseseses
heterocigóticoheterocigóticoheterocigóticoheterocigótico paraparaparapara unununun caráctercaráctercaráctercarácter cuandocuandocuandocuando loslosloslos dosdosdosdos
alelosalelosalelosalelos paraparaparapara eseeseeseese caráctercaráctercaráctercarácter sonsonsonson diferentesdiferentesdiferentesdiferentes;;;; eseseses decir,decir,decir,decir,
cuandocuandocuandocuando loslosloslos genesgenesgenesgenes relativosrelativosrelativosrelativos aaaa eseeseeseese caráctercaráctercaráctercarácter guardanguardanguardanguardan
diferentediferentediferentediferente informacióninformacióninformacióninformación....



GenotipoGenotipoGenotipoGenotipo:::: eseseses todatodatodatoda lalalala informacióninformacióninformacióninformación contenidacontenidacontenidacontenida enenenen loslosloslos cromosomascromosomascromosomascromosomas....
EstaEstaEstaEsta informacióninformacióninformacióninformación hayhayhayhay vecesvecesvecesveces quequequeque sesesese manifiestamanifiestamanifiestamanifiesta yyyy vecesvecesvecesveces quequequeque nononono lolololo
hacehacehacehace....

FenotipoFenotipoFenotipoFenotipo:::: eseseses elelelel conjuntoconjuntoconjuntoconjunto dededede característicascaracterísticascaracterísticascaracterísticas (tanto(tanto(tanto(tanto físicasfísicasfísicasfísicas comocomocomocomo dededede
conducta)conducta)conducta)conducta) observablesobservablesobservablesobservables dededede unununun individuoindividuoindividuoindividuo.... ElElElEl fenotipofenotipofenotipofenotipo estáestáestáestá
determinadodeterminadodeterminadodeterminado porporporpor elelelel genotipogenotipogenotipogenotipo deldeldeldel individuoindividuoindividuoindividuo juntojuntojuntojunto conconconcon laslaslaslas
característicascaracterísticascaracterísticascaracterísticas deldeldeldel mediomediomediomedio oooo entornoentornoentornoentorno quequequeque rodearodearodearodea alalalal individuoindividuoindividuoindividuo....

Ambiente + genotipo = fenotipoAmbiente + genotipo = fenotipoAmbiente + genotipo = fenotipoAmbiente + genotipo = fenotipo



AleloAleloAleloAlelo dominantedominantedominantedominante:::: eseseses elelelel aleloaleloaleloalelo quequequeque sesesese manifiestamanifiestamanifiestamanifiesta enenenen loslosloslos individuosindividuosindividuosindividuos
heterocigóticosheterocigóticosheterocigóticosheterocigóticos.... SeSeSeSe representarepresentarepresentarepresenta conconconcon unaunaunauna letraletraletraletra mayúsculamayúsculamayúsculamayúscula (A)(A)(A)(A)....

AleloAleloAleloAlelo recesivorecesivorecesivorecesivo:::: eseseses elelelel aleloaleloaleloalelo quequequeque nononono sesesese manifiestamanifiestamanifiestamanifiesta enenenen loslosloslos
individuosindividuosindividuosindividuos heterocigóticosheterocigóticosheterocigóticosheterocigóticos.... SeSeSeSe representarepresentarepresentarepresenta conconconcon unaunaunauna
letraletraletraletra minúsculaminúsculaminúsculaminúscula (a)(a)(a)(a)....

NotaNotaNotaNota:::: lalalala presenciapresenciapresenciapresencia dededede alelosalelosalelosalelos dominantesdominantesdominantesdominantes oooo recesivosrecesivosrecesivosrecesivos dadadada lugarlugarlugarlugar aaaa lalalala
llamadallamadallamadallamada herenciaherenciaherenciaherencia dominantedominantedominantedominante oooo recesivarecesivarecesivarecesiva....
NotaNotaNotaNota:::: lalalala presenciapresenciapresenciapresencia dededede alelosalelosalelosalelos dominantesdominantesdominantesdominantes oooo recesivosrecesivosrecesivosrecesivos dadadada lugarlugarlugarlugar aaaa lalalala
llamadallamadallamadallamada herenciaherenciaherenciaherencia dominantedominantedominantedominante oooo recesivarecesivarecesivarecesiva....



AlelosAlelosAlelosAlelos codominantescodominantescodominantescodominantes:::: sonsonsonson loslosloslos alelosalelosalelosalelos quequequeque tienentienentienentienen lalalala mismamismamismamisma “fuerza”“fuerza”“fuerza”“fuerza”
paraparaparapara manifestarsemanifestarsemanifestarsemanifestarse....

NotaNotaNotaNota:::: lalalala presenciapresenciapresenciapresencia dededede alelosalelosalelosalelos codominantescodominantescodominantescodominantes puedepuedepuedepuede dardardardar lugarlugarlugarlugar aaaa dosdosdosdos
tipostipostipostipos dededede herencia,herencia,herencia,herencia, lalalala intermediaintermediaintermediaintermedia oooo lalalala codominanciacodominanciacodominanciacodominancia....

HerenciaHerenciaHerenciaHerencia dominantedominantedominantedominante:::: loslosloslos descendientesdescendientesdescendientesdescendientes manifiestanmanifiestanmanifiestanmanifiestan característicascaracterísticascaracterísticascaracterísticas
dededede unounounouno dededede loslosloslos progenitoresprogenitoresprogenitoresprogenitores.... EjemploEjemploEjemploEjemplo:::: ojosojosojosojos clarosclarosclarosclaros xxxx ojosojosojosojos oscurososcurososcurososcuros ====
ojosojos oscurososcuros
dededede unounounouno dededede loslosloslos progenitoresprogenitoresprogenitoresprogenitores.... EjemploEjemploEjemploEjemplo:::: ojosojosojosojos clarosclarosclarosclaros xxxx ojosojosojosojos oscurososcurososcurososcuros ====
ojosojosojosojos oscurososcurososcurososcuros



HerenciaHerenciaHerenciaHerencia intermediaintermediaintermediaintermedia:::: loslosloslos descendientesdescendientesdescendientesdescendientes
manifiestanmanifiestanmanifiestanmanifiestan característicascaracterísticascaracterísticascaracterísticas intermediasintermediasintermediasintermedias;;;; eseseses
decir,decir,decir,decir, quequequeque nononono tienentienentienentienen ningunoningunoningunoninguno dededede sussussussus
progenitoresprogenitoresprogenitoresprogenitores.... EjemploEjemploEjemploEjemplo:::: pétalospétalospétalospétalos rojosrojosrojosrojos xxxx
pétalospétalospétalospétalos blancosblancosblancosblancos ==== pétalospétalospétalospétalos rosasrosasrosasrosas (flor(flor(flor(flor deldeldeldel
dondiegodondiegodondiegodondiego dededede noche)noche)noche)noche)....

HerenciaHerenciaHerenciaHerencia codominantecodominantecodominantecodominante:::: loslosloslos descendientesdescendientesdescendientesdescendientes manifiestanmanifiestanmanifiestanmanifiestan laslaslaslas
característicascaracterísticascaracterísticascaracterísticas dededede loslosloslos dosdosdosdos progenitoresprogenitoresprogenitoresprogenitores.... EjemploEjemploEjemploEjemplo:::: pétalospétalospétalospétalos rojosrojosrojosrojos xxxx
HerenciaHerenciaHerenciaHerencia codominantecodominantecodominantecodominante:::: loslosloslos descendientesdescendientesdescendientesdescendientes manifiestanmanifiestanmanifiestanmanifiestan laslaslaslas
característicascaracterísticascaracterísticascaracterísticas dededede loslosloslos dosdosdosdos progenitoresprogenitoresprogenitoresprogenitores.... EjemploEjemploEjemploEjemplo:::: pétalospétalospétalospétalos rojosrojosrojosrojos xxxx
pétalospétalospétalospétalos blancosblancosblancosblancos ==== pétalospétalospétalospétalos rojosrojosrojosrojos yyyy blancosblancosblancosblancos.... OtroOtroOtroOtro ejemploejemploejemploejemplo eseseses lalalala
herenciaherenciaherenciaherencia dededede loslosloslos gruposgruposgruposgrupos sanguíneossanguíneossanguíneossanguíneos enenenen lalalala especieespecieespecieespecie humanahumanahumanahumana (grupo(grupo(grupo(grupo
AAAA xxxx GrupoGrupoGrupoGrupo BBBB ==== GrupoGrupoGrupoGrupo AB)AB)AB)AB)



LosLosLosLos primerosprimerosprimerosprimeros estudiosestudiosestudiosestudios sobresobresobresobre lalalala transmisióntransmisióntransmisióntransmisión
dededede laslaslaslas característicascaracterísticascaracterísticascaracterísticas dededede unununun individuoindividuoindividuoindividuo aaaa susususu
descendenciadescendenciadescendenciadescendencia sesesese debendebendebendeben alalalal monjemonjemonjemonje austríacoaustríacoaustríacoaustríaco
GregorGregorGregorGregor MendelMendelMendelMendel,,,, nacidonacidonacidonacido enenenen 1822182218221822,,,, ((((1822182218221822----
1884188418841884)))) porporporpor esoesoesoeso eseseses consideradoconsideradoconsideradoconsiderado comocomocomocomo elelelel1884188418841884)))) porporporpor esoesoesoeso eseseses consideradoconsideradoconsideradoconsiderado comocomocomocomo elelelel
padrepadrepadrepadre dededede lalalala GenéticaGenéticaGenéticaGenética....

EnEnEnEn 1850185018501850 empezóempezóempezóempezó sussussussus trabajostrabajostrabajostrabajos dededede botánica,botánica,botánica,botánica, publicandopublicandopublicandopublicando sussussussus
resultadosresultadosresultadosresultados enenenen 1866186618661866 enenenen unaunaunauna revistarevistarevistarevista científicacientíficacientíficacientífica locallocallocallocal quequequeque nononono tuvotuvotuvotuvo
muchamuchamuchamucha repercusión,repercusión,repercusión,repercusión, teniendoteniendoteniendoteniendo quequequeque pasarpasarpasarpasar másmásmásmás dededede 30303030 añosañosañosaños paraparaparapara quequequeque
fueranfueranfueranfueran reconocidosreconocidosreconocidosreconocidos....



MendelMendelMendelMendel enuncióenuncióenuncióenunció trestrestrestres leyesleyesleyesleyes oooo
principiosprincipiosprincipiosprincipios dededede lalalala herenciaherenciaherenciaherencia quequequeque
presentópresentópresentópresentó aaaa lalalala comunidadcomunidadcomunidadcomunidad científicacientíficacientíficacientífica enenenen
1865186518651865,,,, peroperoperopero fueronfueronfueronfueron ignoradosignoradosignoradosignorados yyyy
tuvierontuvierontuvierontuvieron quequequeque pasarpasarpasarpasar másmásmásmás dededede 30303030 paraparaparapara
quequequeque fueranfueranfueranfueran reconocidosreconocidosreconocidosreconocidos....

EnEnEnEn 1850185018501850 empezóempezóempezóempezó sussussussus trabajostrabajostrabajostrabajosEnEnEnEn 1850185018501850 empezóempezóempezóempezó sussussussus trabajostrabajostrabajostrabajos
dededede botánica,botánica,botánica,botánica, publicandopublicandopublicandopublicando sussussussus
resultadosresultadosresultadosresultados enenenen 1866186618661866 enenenen unaunaunauna
revistarevistarevistarevista científicacientíficacientíficacientífica locallocallocallocal quequequeque nononono
tuvotuvotuvotuvo muchamuchamuchamucha repercusión,repercusión,repercusión,repercusión,
teniendoteniendoteniendoteniendo quequequeque pasarpasarpasarpasar másmásmásmás dededede 30303030
añosañosañosaños paraparaparapara quequequeque fueranfueranfueranfueran
reconocidosreconocidosreconocidosreconocidos....



ParaParaParaPara hacerhacerhacerhacer sussussussus experimentosexperimentosexperimentosexperimentos MendelMendelMendelMendel utilizóutilizóutilizóutilizó semillassemillassemillassemillas dededede guisantesguisantesguisantesguisantes
quequequeque cultivabacultivabacultivabacultivaba enenenen susususu conventoconventoconventoconvento paraparaparapara aprovechar,aprovechar,aprovechar,aprovechar, entreentreentreentre otras,otras,otras,otras, laslaslaslas
siguientessiguientessiguientessiguientes ventajasventajasventajasventajas::::

EstasEstasEstasEstas semillassemillassemillassemillas presentanpresentanpresentanpresentan múltiplesmúltiplesmúltiplesmúltiples caracterescaracterescaracterescaracteres
conconconcon diferentesdiferentesdiferentesdiferentes variedadesvariedadesvariedadesvariedades comocomocomocomo elelelel colorcolorcolorcolor dededede lalalala
semilla,semilla,semilla,semilla, elelelel colorcolorcolorcolor dededede lalalala flor,flor,flor,flor, lalalala formaformaformaforma deldeldeldel tallotallotallotallo…………

SonSonSonSon fácilmentefácilmentefácilmentefácilmente cultivables,cultivables,cultivables,cultivables, porporporpor lolololo quequequeque nononono lelelele faltabafaltabafaltabafaltaba
materialmaterialmaterialmaterial;;;; sesesese puedenpuedenpuedenpueden cruzarcruzarcruzarcruzar artificialmenteartificialmenteartificialmenteartificialmente....



SeSeSeSe puedenpuedenpuedenpueden cruzarcruzarcruzarcruzar artificialmenteartificialmenteartificialmenteartificialmente....

TardanTardanTardanTardan pocopocopocopoco tiempotiempotiempotiempo enenenen brotarbrotarbrotarbrotar unaunaunauna vezvezvezvez sembradassembradassembradassembradas laslaslaslas semillassemillassemillassemillasTardanTardanTardanTardan pocopocopocopoco tiempotiempotiempotiempo enenenen brotarbrotarbrotarbrotar unaunaunauna vezvezvezvez sembradassembradassembradassembradas laslaslaslas semillassemillassemillassemillas



LosLosLosLos caracterescaracterescaracterescaracteres dededede lalalala semillasemillasemillasemilla deldeldeldel guisanteguisanteguisanteguisante enenenen loslosloslos quequequeque sesesese fijófijófijófijó MendelMendelMendelMendel
paraparaparapara realizarrealizarrealizarrealizar sussussussus estudiosestudiosestudiosestudios yyyy loslosloslos posiblesposiblesposiblesposibles alelosalelosalelosalelos paraparaparapara cadacadacadacada unounounouno dededede
ellosellosellosellos sonsonsonson::::

- FormaFormaFormaForma dededede lalalala semillasemillasemillasemilla:::: lisalisalisalisa oooo rugosarugosarugosarugosa

- ColorColorColorColor dededede lalalala semillasemillasemillasemilla:::: amarilloamarilloamarilloamarillo oooo verdeverdeverdeverde....

- ColorColorColorColor dededede lalalala FlorFlorFlorFlor:::: púrpurapúrpurapúrpurapúrpura oooo blancoblancoblancoblanco....



- FormaFormaFormaForma dededede laslaslaslas legumbreslegumbreslegumbreslegumbres:::: lisalisalisalisa oooo
estranguladaestranguladaestranguladaestrangulada....

- ColorColorColorColor dededede laslaslaslas legumbreslegumbreslegumbreslegumbres madurasmadurasmadurasmaduras:::: verdeverdeverdeverde oooo
amarilloamarilloamarilloamarillo....

- PosiciónPosiciónPosiciónPosición dededede laslaslaslas floresfloresfloresflores:::: axialaxialaxialaxial oooo terminalterminalterminalterminal....- PosiciónPosiciónPosiciónPosición dededede laslaslaslas floresfloresfloresflores:::: axialaxialaxialaxial oooo terminalterminalterminalterminal....

---- TallaTallaTallaTalla dededede laslaslaslas plantasplantasplantasplantas:::: normalnormalnormalnormal oooo enanaenanaenanaenana....



3333....1111....---- Prim_r[Prim_r[Prim_r[Prim_r[ l_yl_yl_yl_y ^_^_^_^_ M_n^_lM_n^_lM_n^_lM_n^_l oooo l_yl_yl_yl_y ^_^_^_^_ l[l[l[l[

uniformi^[^uniformi^[^uniformi^[^uniformi^[^ ^_^_^_^_ l[l[l[l[ prim_r[prim_r[prim_r[prim_r[ g_n_r[]iòng_n_r[]iòng_n_r[]iòng_n_r[]iòn fili[lfili[lfili[lfili[l

EnunciadoEnunciadoEnunciadoEnunciadoEnunciadoEnunciadoEnunciadoEnunciado:::: CuandoCuandoCuandoCuando sesesese cruzancruzancruzancruzan dosdosdosdos individuosindividuosindividuosindividuos distintosdistintosdistintosdistintos
homocigóticoshomocigóticoshomocigóticoshomocigóticos paraparaparapara unununun carácter,carácter,carácter,carácter, todostodostodostodos loslosloslos descendientesdescendientesdescendientesdescendientes dededede lalalala
primeraprimeraprimeraprimera generacióngeneracióngeneracióngeneración filialfilialfilialfilial sonsonsonson híbridoshíbridoshíbridoshíbridos eeee igualesigualesigualesiguales entreentreentreentre sísísísí....

AA                               aa                                  AaAA                               aa                                  AaAA                               aa                                  AaAA                               aa                                  AaAA                               aa                                  AaAA                               aa                                  AaAA                               aa                                  AaAA                               aa                                  Aa

Guisante amarillo      X      Guisante verde        =        Guisante amarilloGuisante amarillo      X      Guisante verde        =        Guisante amarilloGuisante amarillo      X      Guisante verde        =        Guisante amarilloGuisante amarillo      X      Guisante verde        =        Guisante amarillo



ParaParaParaPara llegarllegarllegarllegar aaaa estaestaestaesta conclusiónconclusiónconclusiónconclusión MendelMendelMendelMendel cruzócruzócruzócruzó
unaunaunauna semillasemillasemillasemilla dededede guisanteguisanteguisanteguisante dededede colorcolorcolorcolor amarilloamarilloamarilloamarillo
homocigóticahomocigóticahomocigóticahomocigótica paraparaparapara esteesteesteeste carácter,carácter,carácter,carácter, conconconcon unaunaunauna
semillasemillasemillasemilla dededede colorcolorcolorcolor verdeverdeverdeverde tambiéntambiéntambiéntambién homocigóticahomocigóticahomocigóticahomocigótica
paraparaparapara esteesteesteeste caráctercaráctercaráctercarácter....

TeniendoTeniendoTeniendoTeniendo enenenen cuentacuentacuentacuenta quequequeque elelelel aleloaleloaleloalelo amarilloamarilloamarilloamarillo eseseses dominantedominantedominantedominante sobresobresobresobre elelelel
verde,verde,verde,verde, sesesese tienetienetienetiene lolololo siguientesiguientesiguientesiguiente::::

EsEsEsEs decir,decir,decir,decir, todostodostodostodos loslosloslos descendientesdescendientesdescendientesdescendientes dededede esteesteesteeste
crucecrucecrucecruce sonsonsonson dededede colorcolorcolorcolor amarilloamarilloamarilloamarillo yyyy
heterocigóticosheterocigóticosheterocigóticosheterocigóticos paraparaparapara esteesteesteeste caráctercaráctercaráctercarácter (color(color(color(color
dededede lalalala semilla)semilla)semilla)semilla)....

verde,verde,verde,verde, sesesese tienetienetienetiene lolololo siguientesiguientesiguientesiguiente::::



3333....2222....---- S_gun^[S_gun^[S_gun^[S_gun^[ l_yl_yl_yl_y ^_^_^_^_ M_n^_lM_n^_lM_n^_lM_n^_l oooo l_yl_yl_yl_y ^_^_^_^_ l[l[l[l[

s_gr_g[]iòns_gr_g[]iòns_gr_g[]iòns_gr_g[]iòn ^_^_^_^_ loslosloslos ][r[]t_r_s][r[]t_r_s][r[]t_r_s][r[]t_r_s

EnunciadoEnunciadoEnunciadoEnunciadoEnunciadoEnunciadoEnunciadoEnunciado:::: CuandoCuandoCuandoCuando sesesese cruzancruzancruzancruzan dosdosdosdos individuosindividuosindividuosindividuos dededede lalalala primeraprimeraprimeraprimera
generacióngeneracióngeneracióngeneración filialfilialfilialfilial obtenidaobtenidaobtenidaobtenida enenenen lalalala primeraprimeraprimeraprimera ley,ley,ley,ley, vuelvevuelvevuelvevuelve aaaa apareceraparecerapareceraparecer lalalala
variedadvariedadvariedadvariedad quequequeque nononono sesesese habíahabíahabíahabía presentadopresentadopresentadopresentado enenenen lalalala mismamismamismamisma....

Aa       X     Aa       =        AA             Aa             Aa             aaAa       X     Aa       =        AA             Aa             Aa             aaAa       X     Aa       =        AA             Aa             Aa             aaAa       X     Aa       =        AA             Aa             Aa             aaAa       X     Aa       =        AA             Aa             Aa             aaAa       X     Aa       =        AA             Aa             Aa             aaAa       X     Aa       =        AA             Aa             Aa             aaAa       X     Aa       =        AA             Aa             Aa             aa



MendelMendelMendelMendel cruzócruzócruzócruzó dosdosdosdos semillassemillassemillassemillas dededede guisantesguisantesguisantesguisantes
dededede laslaslaslas obtenidasobtenidasobtenidasobtenidas enenenen lalalala primeraprimeraprimeraprimera ley,ley,ley,ley, quequequeque
eraneraneraneran amarillasamarillasamarillasamarillas heterocigóticasheterocigóticasheterocigóticasheterocigóticas yyyy observoobservoobservoobservo
quequequeque enenenen lalalala descendenciadescendenciadescendenciadescendencia habíahabíahabíahabía semillassemillassemillassemillas
verdesverdesverdesverdes....

EstoEstoEstoEsto sesesese debedebedebedebe aaaa quequequeque cadacadacadacada unounounouno dededede loslosloslosEstoEstoEstoEsto sesesese debedebedebedebe aaaa quequequeque cadacadacadacada unounounouno dededede loslosloslos
progenitoresprogenitoresprogenitoresprogenitores producenproducenproducenproducen dosdosdosdos tipostipostipostipos
diferentesdiferentesdiferentesdiferentes dededede gametos,gametos,gametos,gametos, unounounouno conconconcon elelelel
aleloaleloaleloalelo ““““AAAA““““ (amarillo)(amarillo)(amarillo)(amarillo) yyyy otrootrootrootro conconconcon elelelel
aleloaleloaleloalelo ““““aaaa““““ (verde),(verde),(verde),(verde), porporporpor lolololo quequequeque enenenen lalalala
fecundaciónfecundaciónfecundaciónfecundación sesesese puedenpuedenpuedenpueden unirunirunirunir loslosloslos
gametosgametosgametosgametos conconconcon loslosloslos alelosalelosalelosalelos ““““aaaaaaaa”,”,”,”, dandodandodandodando
lugarlugarlugarlugar aaaa unaunaunauna semillasemillasemillasemilla verdeverdeverdeverde....



3333....3333....---- T_r]_r[T_r]_r[T_r]_r[T_r]_r[ l_yl_yl_yl_y ^_^_^_^_ M_n^_lM_n^_lM_n^_lM_n^_l oooo l_yl_yl_yl_y ^_^_^_^_ l[l[l[l[

tr[nsmisiòntr[nsmisiòntr[nsmisiòntr[nsmisiòn in^_p_n^i_nt_in^_p_n^i_nt_in^_p_n^i_nt_in^_p_n^i_nt_

EnunciadoEnunciado: Los caracteres diferentes se transmiten de manera
independiente.



MendelMendelMendelMendel estudióestudióestudióestudió lalalala transmisióntransmisióntransmisióntransmisión dededede
dosdosdosdos caracterescaracterescaracterescaracteres aaaa lalalala vez,vez,vez,vez, elelelel colorcolorcolorcolor
dededede lalalala semillasemillasemillasemilla deldeldeldel guisanteguisanteguisanteguisante
(amarillo(amarillo(amarillo(amarillo oooo verde)verde)verde)verde) yyyy lalalala formaformaformaforma
(rugosa(rugosa(rugosa(rugosa oooo lisa)lisa)lisa)lisa)....

ParaParaParaPara elloelloelloello cruzócruzócruzócruzó dosdosdosdos semillassemillassemillassemillas homocigóticashomocigóticashomocigóticashomocigóticas
paraparaparapara ambosambosambosambos caracteres,caracteres,caracteres,caracteres, unaunaunauna amarillaamarillaamarillaamarilla yyyy lisalisalisalisa yyyy
ParaParaParaPara elloelloelloello cruzócruzócruzócruzó dosdosdosdos semillassemillassemillassemillas homocigóticashomocigóticashomocigóticashomocigóticas
paraparaparapara ambosambosambosambos caracteres,caracteres,caracteres,caracteres, unaunaunauna amarillaamarillaamarillaamarilla yyyy lisalisalisalisa yyyy
lalalala otraotraotraotra verdeverdeverdeverde yyyy rugosa,rugosa,rugosa,rugosa, observandoobservandoobservandoobservando quequequeque lalalala
descendenciadescendenciadescendenciadescendencia obtenidaobtenidaobtenidaobtenida eraeraeraera lalalala esperadaesperadaesperadaesperada sisisisi sesesese
hubieranhubieranhubieranhubieran estudiadoestudiadoestudiadoestudiado porporporpor separadoseparadoseparadoseparado loslosloslos dosdosdosdos
caracteres,caracteres,caracteres,caracteres, dededede ahíahíahíahí quequequeque llegarallegarallegarallegara aaaa lalalala conclusiónconclusiónconclusiónconclusión
dededede quequequeque loslosloslos dosdosdosdos caracterescaracterescaracterescaracteres sesesese transmitíantransmitíantransmitíantransmitían dededede
maneramaneramaneramanera independienteindependienteindependienteindependiente....



ParaParaParaPara representarrepresentarrepresentarrepresentar lalalala descendenciadescendenciadescendenciadescendencia dededede unununun crucecrucecrucecruce teniendoteniendoteniendoteniendo enenenen cuentacuentacuentacuenta
dosdosdosdos caracterescaracterescaracterescaracteres diferentesdiferentesdiferentesdiferentes sesesese suelesuelesuelesuele utilizarutilizarutilizarutilizar elelelel cuadrocuadrocuadrocuadro dededede PunnettPunnettPunnettPunnett::::



NoNoNoNo obstanteobstanteobstanteobstante hayhayhayhay excepcionesexcepcionesexcepcionesexcepciones aaaa estaestaestaesta ley,ley,ley,ley, comocomocomocomo porporporpor ejemploejemploejemploejemplo laslaslaslas
siguientessiguientessiguientessiguientes::::

AlelismoAlelismoAlelismoAlelismo múltiplemúltiplemúltiplemúltiple:::: eseseses cuandocuandocuandocuando paraparaparapara unununun caráctercaráctercaráctercarácter hayhayhayhay másmásmásmás dededede dosdosdosdos
alelosalelosalelosalelos posibles,posibles,posibles,posibles, enenenen cuyocuyocuyocuyo casocasocasocaso existeexisteexisteexiste unununun mayormayormayormayor númeronúmeronúmeronúmero dededede genotiposgenotiposgenotiposgenotipos
posiblesposiblesposiblesposibles....

EjemploEjemploEjemploEjemplo:::: elelelel colorcolorcolorcolor dededede ojosojosojosojos dededede lalalala moscamoscamoscamosca dededede lalalala fruta,fruta,fruta,fruta, paraparaparapara elelelel quequequeque
existenexistenexistenexisten cincocincocincocinco alelosalelosalelosalelos diferentesdiferentesdiferentesdiferentes (rojos,(rojos,(rojos,(rojos, blancos,blancos,blancos,blancos, sepia,sepia,sepia,sepia, rosadosrosadosrosadosrosados yyyyexistenexistenexistenexisten cincocincocincocinco alelosalelosalelosalelos diferentesdiferentesdiferentesdiferentes (rojos,(rojos,(rojos,(rojos, blancos,blancos,blancos,blancos, sepia,sepia,sepia,sepia, rosadosrosadosrosadosrosados yyyy
marrones)marrones)marrones)marrones)....



GenesGenesGenesGenes letalesletalesletalesletales:::: sonsonsonson genesgenesgenesgenes quequequeque provocanprovocanprovocanprovocan lalalala muertemuertemuertemuerte deldeldeldel individuoindividuoindividuoindividuo quequequeque
loslosloslos poseeposeeposeeposee....

EjemploEjemploEjemploEjemplo:::: enenenen elelelel ratónratónratónratón dededede pelajepelajepelajepelaje amarillo,amarillo,amarillo,amarillo, loslosloslos posiblesposiblesposiblesposibles genotiposgenotiposgenotiposgenotipos sonsonsonson
AaAaAaAa ==== amarillo,amarillo,amarillo,amarillo, AAAAAAAA ==== negronegronegronegro aaaaaaaa ==== gengengengen letalletalletalletal....



OtroOtroOtroOtro ejemploejemploejemploejemplo dededede gengengengen letalletalletalletal sesesese dadadada enenenen loslosloslos gatosgatosgatosgatos dededede lalalala razarazarazaraza ManxManxManxManx
caracterizadoscaracterizadoscaracterizadoscaracterizados porporporpor lalalala ausenciaausenciaausenciaausencia dededede colacolacolacola....

EnEnEnEn estosestosestosestos gatosgatosgatosgatos elelelel individuoindividuoindividuoindividuo quequequeque eseseses heterocigóticoheterocigóticoheterocigóticoheterocigótico paraparaparapara esteesteesteeste caráctercaráctercaráctercarácter
carececarececarececarece dededede colacolacolacola yyyy elelelel individuoindividuoindividuoindividuo homocigóticohomocigóticohomocigóticohomocigótico mueremueremueremuere....



EnEnEnEn loslosloslos animalesanimalesanimalesanimales sabemossabemossabemossabemos quequequeque existenexistenexistenexisten dosdosdosdos sexos,sexos,sexos,sexos, elelelel masculinomasculinomasculinomasculino yyyy elelelel
femeninofemeninofemeninofemenino....

5.1.5.1.5.1.5.1.---- L[ ^_t_rmin[]iòn ^_l s_xoL[ ^_t_rmin[]iòn ^_l s_xoL[ ^_t_rmin[]iòn ^_l s_xoL[ ^_t_rmin[]iòn ^_l s_xo

EnEnEnEn estaestaestaesta preguntapreguntapreguntapregunta responderemosresponderemosresponderemosresponderemos aaaa lalalala siguientesiguientesiguientesiguiente cuestióncuestióncuestióncuestión:::: ¿qué¿qué¿qué¿qué eseseses lolololo
quequequeque determinadeterminadeterminadetermina quequequeque unununun individuoindividuoindividuoindividuo dededede unaunaunauna determinadadeterminadadeterminadadeterminada especieespecieespecieespecie seaseaseasea
dededede unununun sexosexosexosexo uuuu otro?otro?otro?otro?



DichoDichoDichoDicho dededede otraotraotraotra manera,manera,manera,manera, ¿en¿en¿en¿en quéquéquéqué nosnosnosnos tenemostenemostenemostenemos quequequeque fijarfijarfijarfijar paraparaparapara
determinardeterminardeterminardeterminar sisisisi unununun individuoindividuoindividuoindividuo eseseses hembrahembrahembrahembra oooo macho?macho?macho?macho?

HayHayHayHay variasvariasvariasvarias formasformasformasformas dededede determinardeterminardeterminardeterminar elelelel sexosexosexosexo dentrodentrodentrodentro dededede unaunaunauna especieespecieespecieespecie::::

� DeterminaciónDeterminaciónDeterminaciónDeterminación cromosómicacromosómicacromosómicacromosómica

� DeterminaciónDeterminaciónDeterminaciónDeterminación porporporpor relaciónrelaciónrelaciónrelación entreentreentreentre cromosomascromosomascromosomascromosomas XXXX yyyy autosomasautosomasautosomasautosomas

� DeterminaciónDeterminaciónDeterminaciónDeterminación porporporpor haploidía/diploidíahaploidía/diploidíahaploidía/diploidíahaploidía/diploidía



Sistema XX/XY

DeterminaciónDeterminación cromosómicacromosómica: enenenen algunasalgunasalgunasalgunas especiesespeciesespeciesespecies animalesanimalesanimalesanimales
todostodostodostodos loslosloslos individuos,individuos,individuos,individuos, independientementeindependientementeindependientementeindependientemente deldeldeldel sexo,sexo,sexo,sexo, tienentienentienentienen
cromosomascromosomascromosomascromosomas comunescomunescomunescomunes llamadosllamadosllamadosllamados autosomasautosomasautosomasautosomas yyyy tambiéntambiéntambiéntambién tienentienentienentienen otrosotrosotrosotros
cromosomascromosomascromosomascromosomas quequequeque sonsonsonson diferentesdiferentesdiferentesdiferentes enenenen loslosloslos machosmachosmachosmachos yyyy enenenen laslaslaslas hembras,hembras,hembras,hembras,
llamadosllamadosllamadosllamados porporporpor esteesteesteeste motivomotivomotivomotivo cromosomascromosomascromosomascromosomas sexualessexualessexualessexuales....

LaLaLaLa hembrahembrahembrahembra presentapresentapresentapresenta dosdosdosdos cromosomascromosomascromosomascromosomas sexualessexualessexualessexualesLaLaLaLa hembrahembrahembrahembra presentapresentapresentapresenta dosdosdosdos cromosomascromosomascromosomascromosomas sexualessexualessexualessexuales
iguales,iguales,iguales,iguales, conocidosconocidosconocidosconocidos comocomocomocomo cromosomascromosomascromosomascromosomas X,X,X,X,
mientrasmientrasmientrasmientras quequequeque elelelel machomachomachomacho tienetienetienetiene unununun cromosomacromosomacromosomacromosoma
sexualsexualsexualsexual XXXX yyyy otrootrootrootro distintodistintodistintodistinto denominadodenominadodenominadodenominado
cromosomacromosomacromosomacromosoma YYYY....

EsteEsteEsteEste sistemasistemasistemasistema eseseses elelelel quequequeque determinadeterminadeterminadetermina elelelel sexosexosexosexo dededede loslosloslos mamíferos,mamíferos,mamíferos,mamíferos, loslosloslos
anfibiosanfibiosanfibiosanfibios yyyy algunosalgunosalgunosalgunos pecespecespecespeces....



Mamíferos

---- VertebradosVertebradosVertebradosVertebrados

---- Sangre calienteSangre calienteSangre calienteSangre caliente

---- Pelos en la superficie del cuerpoPelos en la superficie del cuerpoPelos en la superficie del cuerpoPelos en la superficie del cuerpo

---- Las hembras poseen mamasLas hembras poseen mamasLas hembras poseen mamasLas hembras poseen mamas

---- EvolucionaronEvolucionaronEvolucionaronEvolucionaron dededede loslosloslos reptilesreptilesreptilesreptiles
hacehacehacehace unosunosunosunos 195195195195 millonesmillonesmillonesmillones dededede añosañosañosaños

---- ExistenExistenExistenExisten 4000400040004000----5000500050005000 especiesespeciesespeciesespecies
distintasdistintasdistintasdistintas distribuidasdistribuidasdistribuidasdistribuidas enenenen 20202020 gruposgruposgruposgrupos



---- VertebradosVertebradosVertebradosVertebrados

---- SangreSangreSangreSangre fríafríafríafría

---- DelDelDelDel griegogriegogriegogriego amphiamphiamphiamphi (ambos)(ambos)(ambos)(ambos) yyyy biobiobiobio (vida)(vida)(vida)(vida)

---- PasanPasanPasanPasan deldeldeldel estadoestadoestadoestado larvariolarvariolarvariolarvario alalalal adultoadultoadultoadulto porporporpor metamorfosismetamorfosismetamorfosismetamorfosis

Anfibios



---- LosLosLosLos renacuajosrenacuajosrenacuajosrenacuajos poseenposeenposeenposeen branquiasbranquiasbranquiasbranquias yyyy colacolacolacola quequequeque pierdenpierdenpierdenpierden alalalal pasarpasarpasarpasar aaaa
adultosadultosadultosadultos paraparaparapara desarrollardesarrollardesarrollardesarrollar pulmonespulmonespulmonespulmones yyyy pataspataspataspatas

---- TienenTienenTienenTienen quequequeque vivirvivirvivirvivir cercacercacercacerca deldeldeldel aguaaguaaguaagua paraparaparapara humedecerhumedecerhumedecerhumedecer lalalala piel,piel,piel,piel, aaaa travéstravéstravéstravés
dededede lalalala cualcualcualcual respiranrespiranrespiranrespiran



---- EvolucionaronEvolucionaronEvolucionaronEvolucionaron dededede loslosloslos pecespecespecespeces hacehacehacehace unosunosunosunos 360360360360 millonesmillonesmillonesmillones dededede añosañosañosaños....



---- ExistenExistenExistenExisten unasunasunasunas 4300430043004300 especiesespeciesespeciesespecies distintasdistintasdistintasdistintas distribuidasdistribuidasdistribuidasdistribuidas enenenen trestrestrestres gruposgruposgruposgrupos::::
Salamandras,Salamandras,Salamandras,Salamandras, sapossapossapossapos yyyy ranasranasranasranas yyyy cecílidoscecílidoscecílidoscecílidos .

Salamandra Rana Sapo

Cecílido



---- AnimalesAnimalesAnimalesAnimales acuáticosacuáticosacuáticosacuáticos

---- SangreSangreSangreSangre fríafríafríafría

---- AletasAletasAletasAletas paraparaparapara desplazarsedesplazarsedesplazarsedesplazarse yyyy branquiasbranquiasbranquiasbranquias paraparaparapara respirarrespirarrespirarrespirar

---- ExistenExistenExistenExisten 20202020....000000000000 especiesespeciesespeciesespecies distintasdistintasdistintasdistintas dededede laslaslaslas quequequeque elelelel 40404040 %%%% vivevivevivevive enenenen aguaaguaaguaagua
dulcedulcedulcedulce

Peces

Trucha

dulcedulcedulcedulce

Salmón



Sistema ZZ/ZW

EnEnEnEn esteesteesteeste casocasocasocaso eseseses elelelel machomachomachomacho elelelel quequequeque tienetienetienetiene loslosloslos dosdosdosdos cromosomascromosomascromosomascromosomas
sexualessexualessexualessexuales igualesigualesigualesiguales quequequeque sesesese indicanindicanindicanindican conconconcon laslaslaslas letrasletrasletrasletras ZZ,ZZ,ZZ,ZZ, yyyy lalalala hembrahembrahembrahembra lalalala
quequequeque loslosloslos tienetienetienetiene diferentes,diferentes,diferentes,diferentes, representadosrepresentadosrepresentadosrepresentados porporporpor ZWZWZWZW....

EsteEsteEsteEste sistemasistemasistemasistema eseseses elelelel quequequeque determinadeterminadeterminadetermina elelelel sexosexosexosexo enenenen laslaslaslas avesavesavesaves yyyy loslosloslosEsteEsteEsteEste sistemasistemasistemasistema eseseses elelelel quequequeque determinadeterminadeterminadetermina elelelel sexosexosexosexo enenenen laslaslaslas avesavesavesaves yyyy loslosloslos
reptilesreptilesreptilesreptiles....



---- VertebradosVertebradosVertebradosVertebrados

---- SangreSangreSangreSangre calientecalientecalientecaliente

---- PoseenPoseenPoseenPoseen plumasplumasplumasplumas (aunque(aunque(aunque(aunque nononono todastodastodastodas sesesese desplazandesplazandesplazandesplazan porporporpor elelelel aire,aire,aire,aire,
comocomocomocomo elelelel pingüino,pingüino,pingüino,pingüino, quequequeque lolololo hacehacehacehace porporporpor elelelel agua)agua)agua)agua)

Aves

Águila Cotorra Pingüino



---- EvolucionaronEvolucionaronEvolucionaronEvolucionaron dededede loslosloslos reptilesreptilesreptilesreptiles quequequeque habíahabíahabíahabía hacehacehacehace entreentreentreentre 150150150150 –––– 200200200200
millonesmillonesmillonesmillones dededede años,años,años,años, comocomocomocomo loslosloslos dinosauriosdinosauriosdinosauriosdinosaurios

---- LasLasLasLas escamasescamasescamasescamas dededede loslosloslos reptilesreptilesreptilesreptiles sesesese desarrollarondesarrollarondesarrollarondesarrollaron dandodandodandodando lugarlugarlugarlugar aaaa laslaslaslas
plumasplumasplumasplumas

---- SeSeSeSe conocenconocenconocenconocen unasunasunasunas 9700970097009700 especiesespeciesespeciesespecies distintasdistintasdistintasdistintas distribuidasdistribuidasdistribuidasdistribuidas enenenen dosdosdosdos
gruposgruposgruposgrupos:::: laslaslaslas quequequeque vuelanvuelanvuelanvuelan (llamadas(llamadas(llamadas(llamadas carenadas)carenadas)carenadas)carenadas) yyyy laslaslaslas quequequeque nononono
vuelanvuelanvuelanvuelan (rátidas(rátidas(rátidas(rátidas oooo corredoras)corredoras)corredoras)corredoras)

EmúCasuarioÑandú

vuelanvuelanvuelanvuelan (rátidas(rátidas(rátidas(rátidas oooo corredoras)corredoras)corredoras)corredoras)



---- VertebradosVertebradosVertebradosVertebrados

---- SangreSangreSangreSangre fríafríafríafría

---- PielPielPielPiel duraduraduradura provistaprovistaprovistaprovista dededede escamasescamasescamasescamas

---- ReptanReptanReptanReptan (se(se(se(se desplazandesplazandesplazandesplazan porporporpor elelelel suelo)suelo)suelo)suelo)

Reptiles



---- LosLosLosLos quequequeque poseenposeenposeenposeen pataspataspataspatas laslaslaslas tienentienentienentienen muymuymuymuy cortascortascortascortas

---- ExistenExistenExistenExisten unasunasunasunas 7777....000000000000 especiesespeciesespeciesespecies distintasdistintasdistintasdistintas distribuidasdistribuidasdistribuidasdistribuidas enenenen cuatrocuatrocuatrocuatro
gruposgruposgruposgrupos:::: cocodrilos,cocodrilos,cocodrilos,cocodrilos, lagartoslagartoslagartoslagartos yyyy serpientes,serpientes,serpientes,serpientes, tortugastortugastortugastortugas yyyy tuátarastuátarastuátarastuátaras
(parecidos(parecidos(parecidos(parecidos aaaa loslosloslos lagartos,lagartos,lagartos,lagartos, peroperoperopero típicostípicostípicostípicos dededede NuevaNuevaNuevaNueva Zelanda)Zelanda)Zelanda)Zelanda)



Sistema XX/XO

EnEnEnEn esteesteesteeste casocasocasocaso solamentesolamentesolamentesolamente existenexistenexistenexisten cromosomascromosomascromosomascromosomas sexualessexualessexualessexuales deldeldeldel tipotipotipotipo X,X,X,X, lalalala
hembrahembrahembrahembra tienetienetienetiene dosdosdosdos yyyy elelelel machomachomachomacho uno,uno,uno,uno, asíasíasíasí elelelel machomachomachomacho tienetienetienetiene unununun
cromosomacromosomacromosomacromosoma menosmenosmenosmenos quequequeque lalalala hembrahembrahembrahembra....

EsteEsteEsteEste sistemasistemasistemasistema eseseses elelelel quequequeque determinadeterminadeterminadetermina elelelel sexosexosexosexo enenenen algunosalgunosalgunosalgunos insectosinsectosinsectosinsectos....



---- InvertebradosInvertebradosInvertebradosInvertebrados

---- CuerpoCuerpoCuerpoCuerpo divididodivididodivididodividido enenenen trestrestrestres partespartespartespartes (cabeza,(cabeza,(cabeza,(cabeza, tóraxtóraxtóraxtórax yyyy abdomen)abdomen)abdomen)abdomen)

---- PoseenPoseenPoseenPoseen dosdosdosdos antenasantenasantenasantenas enenenen lalalala cabezacabezacabezacabeza

---- PoseenPoseenPoseenPoseen seisseisseisseis pataspataspataspatas enenenen elelelel tóraxtóraxtóraxtórax



DeterminaciónDeterminación porpor relaciónrelación entreentre cromosomascromosomas XX yy
autosomasautosomas::: enenenen algunasalgunasalgunasalgunas especiesespeciesespeciesespecies elelelel sexosexosexosexo lolololo determinadeterminadeterminadetermina lalalala relaciónrelaciónrelaciónrelación
quequequeque existeexisteexisteexiste entreentreentreentre elelelel númeronúmeronúmeronúmero dededede cromosomascromosomascromosomascromosomas XXXX yyyy elelelel númeronúmeronúmeronúmero dededede
autosomasautosomasautosomasautosomas quequequeque poseeposeeposeeposee (es(es(es(es decir,decir,decir,decir, dededede lolololo quequequeque resulteresulteresulteresulte dededede dividirdividirdividirdividir loslosloslos
númerosnúmerosnúmerosnúmeros anteriores)anteriores)anteriores)anteriores)....

EsEsEsEs lolololo quequequeque sucedesucedesucedesucede porporporpor ejemploejemploejemploejemplo conconconcon lalalala moscamoscamoscamoscaEsEsEsEs lolololo quequequeque sucedesucedesucedesucede porporporpor ejemploejemploejemploejemplo conconconcon lalalala moscamoscamoscamosca
dededede lalalala frutafrutafrutafruta oooo deldeldeldel vinagrevinagrevinagrevinagre (Drosophila(Drosophila(Drosophila(Drosophila
melanogaster),melanogaster),melanogaster),melanogaster), llamadallamadallamadallamada asíasíasíasí porqueporqueporqueporque sesesese lalalala
encuentraencuentraencuentraencuentra alimentándosealimentándosealimentándosealimentándose dededede frutasfrutasfrutasfrutas enenenen
procesoprocesoprocesoproceso dededede fermentaciónfermentaciónfermentaciónfermentación....



EnEnEnEn estaestaestaesta especie,especie,especie,especie, sisisisi alalalal dividirdividirdividirdividir elelelel númeronúmeronúmeronúmero dededede cromosomascromosomascromosomascromosomas XXXX quequequeque poseeposeeposeeposee
unununun individuoindividuoindividuoindividuo entreentreentreentre elelelel númeronúmeronúmeronúmero dededede autosomasautosomasautosomasautosomas salesalesalesale 1111,,,, sesesese tratatratatratatrata dededede unaunaunauna
hembra,hembra,hembra,hembra, yyyy sisisisi salesalesalesale 0000’’’’5555,,,, sesesese tratarátratarátratarátratará dededede unununun machomachomachomacho....



DeterminaciónDeterminación porpor haploidíahaploidía//diploidíadiploidía:::enenenen otrosotrosotrosotros
organismosorganismosorganismosorganismos comocomocomocomo laslaslaslas abejas,abejas,abejas,abejas, elelelel sexosexosexosexo dededede unununun individuoindividuoindividuoindividuo dependedependedependedepende dededede sisisisi
eseseses haploidehaploidehaploidehaploide oooo diploidediploidediploidediploide....

SiSiSiSi sesesese tratatratatratatrata dededede unununun individuoindividuoindividuoindividuo haploidehaploidehaploidehaploide sesesese tratarátratarátratarátratará dededede unununun machomachomachomacho yyyy sisisisi eseseses
diploidediploidediploidediploide sesesese tratarátratarátratarátratará dededede unaunaunauna hembrahembrahembrahembra....



EnEnEnEn unaunaunauna colmenacolmenacolmenacolmena dededede abejasabejasabejasabejas sesesese distinguendistinguendistinguendistinguen loslosloslos machosmachosmachosmachos oooo zánganoszánganoszánganoszánganos
(que(que(que(que tienentienentienentienen 16161616 cromosomas),cromosomas),cromosomas),cromosomas), laslaslaslas hembrashembrashembrashembras obrerasobrerasobrerasobreras (que(que(que(que sonsonsonson
estérilesestérilesestérilesestériles yyyy tienentienentienentienen 32323232 cromosomas)cromosomas)cromosomas)cromosomas) yyyy lalalala reina,reina,reina,reina, quequequeque eseseses lalalala únicaúnicaúnicaúnica
hembrahembrahembrahembra fértilfértilfértilfértil dededede lalalala colmenacolmenacolmenacolmena (que(que(que(que tambiéntambiéntambiéntambién tienetienetienetiene 32323232
cromosomas)cromosomas)cromosomas)cromosomas)....



5.1.5.1.5.1.5.1.---- L[ h_r_n]i[ lig[^[ [l s_xoL[ h_r_n]i[ lig[^[ [l s_xoL[ h_r_n]i[ lig[^[ [l s_xoL[ h_r_n]i[ lig[^[ [l s_xo

LosLosLosLos genesgenesgenesgenes quequequeque sesesese encuentranencuentranencuentranencuentran loslosloslos cromosomascromosomascromosomascromosomas
sexualessexualessexualessexuales sesesese llamanllamanllamanllaman genesgenesgenesgenes ligadosligadosligadosligados alalalal sexosexosexosexo yyyy aaaa lalalala
herenciaherenciaherenciaherencia oooo transmisióntransmisióntransmisióntransmisión dededede loslosloslos caracterescaracterescaracterescaracteres quequequeque
guardanguardanguardanguardan esosesosesosesos genesgenesgenesgenes sesesese lesleslesles llamallamallamallama herenciaherenciaherenciaherencia ligadaligadaligadaligada
alalalal sexosexosexosexo....

UnUnUnUn individuoindividuoindividuoindividuo sesesese dicedicedicedice quequequeque eseseses portadorportadorportadorportador
dededede unununun caráctercaráctercaráctercarácter cuandocuandocuandocuando llevallevallevalleva enenenen sussussussus
genesgenesgenesgenes informacióninformacióninformacióninformación relativarelativarelativarelativa aaaa eseeseeseese
carácter,carácter,carácter,carácter, porporporpor lolololo quequequeque lolololo puedepuedepuedepuede
transmitirtransmitirtransmitirtransmitir aaaa susususu descendencia,descendencia,descendencia,descendencia, peroperoperopero nononono
lolololo manifiestamanifiestamanifiestamanifiesta....



EjemploEjemploEjemploEjemplo:::: supongamossupongamossupongamossupongamos quequequeque estamosestamosestamosestamos estudiandoestudiandoestudiandoestudiando unaunaunauna enfermedadenfermedadenfermedadenfermedad
recesivarecesivarecesivarecesiva yyyy quequequeque utilizamosutilizamosutilizamosutilizamos lalalala siguientesiguientesiguientesiguiente notaciónnotaciónnotaciónnotación
RRRR ==== sano/a,sano/a,sano/a,sano/a, rrrr ==== enfermedadenfermedadenfermedadenfermedad

UnUnUnUn individuoindividuoindividuoindividuo conconconcon elelelel genotipogenotipogenotipogenotipo RrRrRrRr paraparaparapara estaestaestaesta
enfermedadenfermedadenfermedadenfermedad seráseráseráserá unaunaunauna personapersonapersonapersona portadoraportadoraportadoraportadora dededede
dichadichadichadicha enfermedad,enfermedad,enfermedad,enfermedad, puespuespuespues aunqueaunqueaunqueaunque nononono lalalala padece,padece,padece,padece,
sesesese lalalala puedepuedepuedepuede transmitirtransmitirtransmitirtransmitir aaaa sussussussus descendientesdescendientesdescendientesdescendientes....sesesese lalalala puedepuedepuedepuede transmitirtransmitirtransmitirtransmitir aaaa sussussussus descendientesdescendientesdescendientesdescendientes....

UnUnUnUn ejemploejemploejemploejemplo dededede enfermedadenfermedadenfermedadenfermedad enenenen lalalala
quequequeque lalalala mujermujermujermujer solamentesolamentesolamentesolamente puedepuedepuedepuede serserserser
portadoraportadoraportadoraportadora dededede lalalala mismamismamismamisma (salvo(salvo(salvo(salvo casoscasoscasoscasos
muymuymuymuy excepcionalesexcepcionalesexcepcionalesexcepcionales enenenen loslosloslos quequequeque
puedepuedepuedepuede padecerpadecerpadecerpadecer dichadichadichadicha enfermedad)enfermedad)enfermedad)enfermedad)
eseseses lalalala hemofiliahemofiliahemofiliahemofilia....



SeSeSeSe tratatratatratatrata dededede unaunaunauna enfermedadenfermedadenfermedadenfermedad genéticagenéticagenéticagenética
recesivarecesivarecesivarecesiva relacionadarelacionadarelacionadarelacionada conconconcon elelelel cromosomacromosomacromosomacromosoma XXXX
quequequeque consisteconsisteconsisteconsiste enenenen quequequeque lalalala sangresangresangresangre presentapresentapresentapresenta
dificultadesdificultadesdificultadesdificultades paraparaparapara coagularsecoagularsecoagularsecoagularse
adecuadamente,adecuadamente,adecuadamente,adecuadamente, lolololo quequequeque provocaprovocaprovocaprovoca quequequeque
quienesquienesquienesquienes lalalala padecenpadecenpadecenpadecen sufrensufrensufrensufren hemorragiashemorragiashemorragiashemorragias
internasinternasinternasinternas yyyy externasexternasexternasexternas conconconcon facilidadfacilidadfacilidadfacilidad....

EstaEstaEstaEsta enfermedadenfermedadenfermedadenfermedad sesesese debedebedebedebe aaaa lalalala
faltafaltafaltafalta dededede unasunasunasunas proteínasproteínasproteínasproteínas enenenen lalalala
sangresangresangresangre denominadasdenominadasdenominadasdenominadas factoresfactoresfactoresfactores dededede
coagulacióncoagulacióncoagulacióncoagulación (hay(hay(hay(hay 12121212 factoresfactoresfactoresfactores
diferentes)diferentes)diferentes)diferentes)....



HayHayHayHay dededede dosdosdosdos tipostipostipostipos:::: hemofiliahemofiliahemofiliahemofilia AAAA (falta(falta(falta(falta elelelel factorfactorfactorfactor VIII)VIII)VIII)VIII) yyyy hemofiliahemofiliahemofiliahemofilia BBBB
(falta(falta(falta(falta elelelel factorfactorfactorfactor IX)IX)IX)IX)

PuedePuedePuedePuede serserserser gravegravegravegrave (producción(producción(producción(producción ≤ 1111%%%% deldeldeldel
factorfactorfactorfactor afectado),afectado),afectado),afectado), moderadamoderadamoderadamoderada (entre(entre(entre(entre elelelel 2222%%%% yyyy
elelelel 5555%%%%)))) yyyy leveleveleveleve (entre(entre(entre(entre elelelel 6666%%%% yyyy elelelel 50505050%%%%))))....

ElElElEl diagnósticodiagnósticodiagnósticodiagnóstico enenenen loslosloslos casoscasoscasoscasos gravesgravesgravesgraves sesesese
hacehacehacehace durantedurantedurantedurante lalalala lactancialactancialactancialactancia oooo primeraprimeraprimeraprimera
infancia,infancia,infancia,infancia, cuandocuandocuandocuando eseseses leveleveleveleve aaaa vecesvecesvecesveces sesesese
detectadetectadetectadetecta enenenen lalalala analíticaanalíticaanalíticaanalítica previapreviapreviaprevia aaaa unaunaunauna
intervenciónintervenciónintervenciónintervención....



Hemofilia en familias realesHemofilia en familias realesHemofilia en familias realesHemofilia en familias reales



UnaUnaUnaUna mutaciónmutaciónmutaciónmutación eseseses unaunaunauna alteraciónalteraciónalteraciónalteración inesperadainesperadainesperadainesperada enenenen elelelel materialmaterialmaterialmaterial
genéticogenéticogenéticogenético dededede unununun individuoindividuoindividuoindividuo....

ParaParaParaPara hacerhacerhacerhacer unaunaunauna clasificaciónclasificaciónclasificaciónclasificación dededede laslaslaslas mutacionesmutacionesmutacionesmutaciones sesesese puedenpuedenpuedenpueden seguirseguirseguirseguir
variosvariosvariosvarios criterioscriterioscriterioscriterios::::



Según la célula a la que afectaSegún la célula a la que afectaSegún la célula a la que afectaSegún la célula a la que afecta

MutacionesMutacionesMutacionesMutaciones somáticassomáticassomáticassomáticas:::: laslaslaslas quequequeque alteranalteranalteranalteran elelelel materialmaterialmaterialmaterial genéticogenéticogenéticogenético dededede laslaslaslas
célulascélulascélulascélulas somáticassomáticassomáticassomáticas.... EsteEsteEsteEste tipotipotipotipo dededede mutacionesmutacionesmutacionesmutaciones nononono sesesese transmitentransmitentransmitentransmiten aaaa lalalala
descendenciadescendenciadescendenciadescendencia....

MutacionesMutacionesMutacionesMutaciones germinalesgerminalesgerminalesgerminales oooo sexualessexualessexualessexuales:::: laslaslaslas quequequeque alteranalteranalteranalteran elelelel materialmaterialmaterialmaterialMutacionesMutacionesMutacionesMutaciones germinalesgerminalesgerminalesgerminales oooo sexualessexualessexualessexuales:::: laslaslaslas quequequeque alteranalteranalteranalteran elelelel materialmaterialmaterialmaterial
genéticogenéticogenéticogenético dededede laslaslaslas célulascélulascélulascélulas germinalesgerminalesgerminalesgerminales.... EsteEsteEsteEste tipotipotipotipo dededede mutacionesmutacionesmutacionesmutaciones sísísísí sesesese
transmitentransmitentransmitentransmiten aaaa lalalala descendenciadescendenciadescendenciadescendencia....



LasLasLasLas célulascélulascélulascélulas somáticassomáticassomáticassomáticas sonsonsonson laslaslaslas quequequeque estánestánestánestán relacionadasrelacionadasrelacionadasrelacionadas conconconcon lalalala
formaciónformaciónformaciónformación yyyy crecimientocrecimientocrecimientocrecimiento dededede loslosloslos tejidostejidostejidostejidos yyyy órganosórganosórganosórganos dededede loslosloslos seresseresseresseres vivosvivosvivosvivos....
(Estas(Estas(Estas(Estas célulascélulascélulascélulas sesesese dividendividendividendividen porporporpor mitosis)mitosis)mitosis)mitosis)....

LasLasLasLas célulascélulascélulascélulas germinalesgerminalesgerminalesgerminales sonsonsonson laslaslaslas quequequeque producenproducenproducenproducen laslaslaslas célulascélulascélulascélulas
reproductorasreproductorasreproductorasreproductoras.... EnEnEnEn elelelel hombrehombrehombrehombre laslaslaslas célulascélulascélulascélulas germinalesgerminalesgerminalesgerminales sesesese llamanllamanllamanllaman
espermatogoniasespermatogoniasespermatogoniasespermatogonias yyyy sesesese encarganencarganencarganencargan dededede producirproducirproducirproducir espermatozoides,espermatozoides,espermatozoides,espermatozoides, enenenen lalalala
mujermujermujermujer sesesese llamanllamanllamanllaman ovogoniasovogoniasovogoniasovogonias yyyy producenproducenproducenproducen óvulosóvulosóvulosóvulos.... (Las(Las(Las(Las célulascélulascélulascélulas
germinalesgerminalesgerminalesgerminales sesesese dividendividendividendividen porporporpor meiosis)meiosis)meiosis)meiosis)....germinalesgerminalesgerminalesgerminales sesesese dividendividendividendividen porporporpor meiosis)meiosis)meiosis)meiosis)....



LasLasLasLas célulascélulascélulascélulas somáticassomáticassomáticassomáticas muerenmuerenmuerenmueren porporporpor apoptosis,apoptosis,apoptosis,apoptosis, quequequeque eseseses comocomocomocomo unaunaunauna
muertemuertemuertemuerte programadaprogramadaprogramadaprogramada yyyy quequequeque llegadollegadollegadollegado elelelel momentomomentomomentomomento lalalala provocaprovocaprovocaprovoca lalalala
mismamismamismamisma célulacélulacélulacélula....



Según la causa que la provocaSegún la causa que la provocaSegún la causa que la provocaSegún la causa que la provoca

MutacionesMutacionesMutacionesMutaciones espontáneasespontáneasespontáneasespontáneas:::: laslaslaslas quequequeque sesesese producenproducenproducenproducen sinsinsinsin quequequeque hayahayahayahaya unaunaunauna
causacausacausacausa aparenteaparenteaparenteaparente....

EstasEstasEstasEstas mutacionesmutacionesmutacionesmutaciones sesesese producenproducenproducenproducen entoncesentoncesentoncesentonces fundamentalmentefundamentalmentefundamentalmentefundamentalmente porporporpor 3333
motivosmotivosmotivosmotivos::::

PorPorPorPor erroreserroreserroreserrores quequequeque surgensurgensurgensurgen
durantedurantedurantedurante lalalala replicaciónreplicaciónreplicaciónreplicación deldeldeldel
ADNADNADNADN (recordar(recordar(recordar(recordar quequequeque antesantesantesantes dededede
dividirsedividirsedividirsedividirse unaunaunauna célulacélulacélulacélula tienetienetienetiene quequequeque
hacerhacerhacerhacer unaunaunauna copiacopiacopiacopia dededede susususu
contenido,contenido,contenido,contenido, enenenen particularparticularparticularparticular dededede susususu
informacióninformacióninformacióninformación genéticagenéticagenéticagenética oooo ADN)ADN)ADN)ADN)....



PorPorPorPor lesioneslesioneslesioneslesiones oooo dañosdañosdañosdaños fortuitosfortuitosfortuitosfortuitos enenenen elelelel ADNADNADNADN (ruptura(ruptura(ruptura(ruptura dededede enlacesenlacesenlacesenlaces entreentreentreentre
laslaslaslas basesbasesbasesbases nitrogenadasnitrogenadasnitrogenadasnitrogenadas yyyy elelelel azúcar,azúcar,azúcar,azúcar, pérdidapérdidapérdidapérdida dededede gruposgruposgruposgrupos aminosaminosaminosaminos alalalal
serserserser sustituidosustituidosustituidosustituido elelelel uracilouracilouracilouracilo porporporpor lalalala timinatiminatiminatimina oooo dañosdañosdañosdaños quequequeque puedenpuedenpuedenpueden
producirproducirproducirproducir enenenen elelelel ADNADNADNADN laslaslaslas sustanciassustanciassustanciassustancias quequequeque intervienenintervienenintervienenintervienen enenenen loslosloslos
complicadoscomplicadoscomplicadoscomplicados procesosprocesosprocesosprocesos quequequeque tienentienentienentienen lugarlugarlugarlugar enenenen laslaslaslas células)células)células)células)....

PorPorPorPor lalalala presenciapresenciapresenciapresencia dededede elementoselementoselementoselementos
genéticosgenéticosgenéticosgenéticos transponiblestransponiblestransponiblestransponibles (son(son(son(son
secuenciassecuenciassecuenciassecuencias dededede ADNADNADNADN quequequeque tienentienentienentienen lalalala
propiedadpropiedadpropiedadpropiedad dededede cambiarcambiarcambiarcambiar dededede posiciónposiciónposiciónposición
dentrodentrodentrodentro deldeldeldel genoma)genoma)genoma)genoma)....



MutacionesMutacionesMutacionesMutaciones inducidasinducidasinducidasinducidas:::: laslaslaslas quequequeque tienentienentienentienen unaunaunauna causacausacausacausa quequequeque laslaslaslas produceproduceproduceproduce
llamadallamadallamadallamada AGENTEAGENTEAGENTEAGENTE MUTAGÉNICOMUTAGÉNICOMUTAGÉNICOMUTAGÉNICO....

LosLosLosLos agentesagentesagentesagentes mutagénicosmutagénicosmutagénicosmutagénicos puedenpuedenpuedenpueden serserserser dededede trestrestrestres tipostipostipostipos:::: físicos,físicos,físicos,físicos, químicosquímicosquímicosquímicos
oooo biológicosbiológicosbiológicosbiológicos....

AgentesAgentesAgentesAgentes mutagénicosmutagénicosmutagénicosmutagénicos físicosfísicosfísicosfísicos:::: sonsonsonson laslaslaslas radiacionesradiacionesradiacionesradiaciones aaaa laslaslaslas quequequeque sesesese veveveve
sometidosometidosometidosometido unununun organismoorganismoorganismoorganismo.... LasLasLasLas másmásmásmás peligrosaspeligrosaspeligrosaspeligrosas sonsonsonson loslosloslos rayosrayosrayosrayos XXXX (que(que(que(que sesesese
utilizanutilizanutilizanutilizan paraparaparapara hacerhacerhacerhacer laslaslaslas radiografías),radiografías),radiografías),radiografías), loslosloslos rayosrayosrayosrayos ultravioletaultravioletaultravioletaultravioleta
sometidosometidosometidosometido unununun organismoorganismoorganismoorganismo.... LasLasLasLas másmásmásmás peligrosaspeligrosaspeligrosaspeligrosas sonsonsonson loslosloslos rayosrayosrayosrayos XXXX (que(que(que(que sesesese
utilizanutilizanutilizanutilizan paraparaparapara hacerhacerhacerhacer laslaslaslas radiografías),radiografías),radiografías),radiografías), loslosloslos rayosrayosrayosrayos ultravioletaultravioletaultravioletaultravioleta
emitidosemitidosemitidosemitidos porporporpor elelelel solsolsolsol (de(de(de(de loslosloslos quequequeque nosnosnosnos protegeprotegeprotegeprotege lalalala capacapacapacapa dededede ozonoozonoozonoozono dededede lalalala
atmósfera)atmósfera)atmósfera)atmósfera) yyyy laslaslaslas radiacionesradiacionesradiacionesradiaciones radiactivasradiactivasradiactivasradiactivas....



Mutaciones producidas por la bomba atómicaMutaciones producidas por la bomba atómicaMutaciones producidas por la bomba atómicaMutaciones producidas por la bomba atómica



TambiénTambiénTambiénTambién sesesese consideranconsideranconsideranconsideran agentesagentesagentesagentes físicosfísicosfísicosfísicos loslosloslos ultrasonidosultrasonidosultrasonidosultrasonidos (ondas(ondas(ondas(ondas
sonorassonorassonorassonoras cuyacuyacuyacuya frecuenciafrecuenciafrecuenciafrecuencia estáestáestáestá porporporpor encimaencimaencimaencima deldeldeldel nivelnivelnivelnivel audibleaudibleaudibleaudible porporporpor elelelel
oídooídooídooído humano),humano),humano),humano), capacescapacescapacescapaces dededede producirproducirproducirproducir alteracionesalteracionesalteracionesalteraciones enenenen elelelel ADNADNADNADN enenenen lalalala
moscamoscamoscamosca dededede lalalala frutafrutafrutafruta (Drosophila(Drosophila(Drosophila(Drosophila melanogaster)melanogaster)melanogaster)melanogaster) yyyy enenenen algunasalgunasalgunasalgunas plantasplantasplantasplantas....



AgentesAgentesAgentesAgentes mutagénicosmutagénicosmutagénicosmutagénicos químicosquímicosquímicosquímicos:::: sonsonsonson laslaslaslas sustanciassustanciassustanciassustancias químicasquímicasquímicasquímicas
capacescapacescapacescapaces dededede alteraralteraralteraralterar elelelel ADNADNADNADN dededede unununun organismoorganismoorganismoorganismo....

EjemplosEjemplosEjemplosEjemplos:::: elelelel humohumohumohumo deldeldeldel tabaco,tabaco,tabaco,tabaco, loslosloslos colorantescolorantescolorantescolorantes quequequeque sesesese utilizanutilizanutilizanutilizan enenenen lalalala
industriaindustriaindustriaindustria oooo loslosloslos pesticidaspesticidaspesticidaspesticidas.... ConConConCon frecuenciafrecuenciafrecuenciafrecuencia esteesteesteeste tipotipotipotipo dededede sustanciassustanciassustanciassustancias
sonsonsonson tambiéntambiéntambiéntambién cancerígenascancerígenascancerígenascancerígenas....



AgentesAgentesAgentesAgentes mutagénicosmutagénicosmutagénicosmutagénicos biológicosbiológicosbiológicosbiológicos:::: sonsonsonson aquellosaquellosaquellosaquellos organismosorganismosorganismosorganismos “vivos”“vivos”“vivos”“vivos”
quequequeque puedenpuedenpuedenpueden alteraralteraralteraralterar laslaslaslas secuenciassecuenciassecuenciassecuencias deldeldeldel materialmaterialmaterialmaterial genéticogenéticogenéticogenético dededede otrosotrosotrosotros
organismosorganismosorganismosorganismos enenenen loslosloslos quequequeque sesesese alojanalojanalojanalojan....

EjemplosEjemplosEjemplosEjemplos:::: loslosloslos virus,virus,virus,virus, laslaslaslas bacteriasbacteriasbacteriasbacterias yyyy loslosloslos hongoshongoshongoshongos....

• DelDelDelDel latínlatínlatínlatín virusvirusvirusvirus quequequeque significasignificasignificasignifica “toxina”“toxina”“toxina”“toxina” oooo “veneno”“veneno”“veneno”“veneno”

• OrganismosOrganismosOrganismosOrganismos infecciososinfecciososinfecciososinfecciosos quequequeque solamentesolamentesolamentesolamente puedenpuedenpuedenpueden
multiplicarsemultiplicarsemultiplicarsemultiplicarse dentrodentrodentrodentro dededede laslaslaslas célulascélulascélulascélulas dededede otrootrootrootro organismoorganismoorganismoorganismomultiplicarsemultiplicarsemultiplicarsemultiplicarse dentrodentrodentrodentro dededede laslaslaslas célulascélulascélulascélulas dededede otrootrootrootro organismoorganismoorganismoorganismo

• ElElElEl primerprimerprimerprimer virusvirusvirusvirus conocidoconocidoconocidoconocido eseseses elelelel deldeldeldel mosaicomosaicomosaicomosaico deldeldeldel tabacotabacotabacotabaco
(descubierto(descubierto(descubierto(descubierto enenenen 1899189918991899))))

• ActualmenteActualmenteActualmenteActualmente hayhayhayhay identificadosidentificadosidentificadosidentificados másmásmásmás dededede 5000500050005000 diferentes,diferentes,diferentes,diferentes,
aunqueaunqueaunqueaunque sesesese piensapiensapiensapiensa quequequeque podríanpodríanpodríanpodrían existirexistirexistirexistir millonesmillonesmillonesmillones

•EnEnEnEn ellosellosellosellos sesesese distinguendistinguendistinguendistinguen 2222 óóóó 3333 partespartespartespartes:::: elelelel materialmaterialmaterialmaterial genéticogenéticogenéticogenético (ADN(ADN(ADN(ADN óóóó ARN),ARN),ARN),ARN), lalalala cápsidecápsidecápsidecápside
(cubierta(cubierta(cubierta(cubierta dededede proteínasproteínasproteínasproteínas quequequeque protegeprotegeprotegeprotege elelelel materialmaterialmaterialmaterial genético)genético)genético)genético) yyyy enenenen algunosalgunosalgunosalgunos virusvirusvirusvirus lalalala envolturaenvolturaenvolturaenvoltura
víricavíricavíricavírica (una(una(una(una dobledobledobledoble capacapacapacapa dededede lípidoslípidoslípidoslípidos quequequeque loslosloslos rodeanrodeanrodeanrodean cuandocuandocuandocuando estánestánestánestán fuerafuerafuerafuera dededede lalalala célula)célula)célula)célula)

• PresentanPresentanPresentanPresentan formaformaformaforma variablevariablevariablevariable



HongosHongosHongosHongos

• OrganismosOrganismosOrganismosOrganismos eucariotaseucariotaseucariotaseucariotas quequequeque nononono estánestánestánestán enenenen elelelel reinoreinoreinoreino dededede loslosloslos
animales,animales,animales,animales, nininini elelelel dededede loslosloslos vegetalesvegetalesvegetalesvegetales nininini enenenen elelelel dededede laslaslaslas bacteriasbacteriasbacteriasbacterias

• PoseenPoseenPoseenPoseen paredparedparedpared celular,celular,celular,celular, peroperoperopero enenenen vezvezvezvez dededede estarestarestarestar compuestacompuestacompuestacompuesta dededede
celulosa,celulosa,celulosa,celulosa, lolololo estánestánestánestán dededede quitinaquitinaquitinaquitina

• EnEnEnEn esteesteesteeste grupogrupogrupogrupo sesesese encuentranencuentranencuentranencuentran loslosloslos mohos,mohos,mohos,mohos, laslaslaslas levaduraslevaduraslevaduraslevaduras yyyy laslaslaslas
setassetassetassetas
• EnEnEnEn esteesteesteeste grupogrupogrupogrupo sesesese encuentranencuentranencuentranencuentran loslosloslos mohos,mohos,mohos,mohos, laslaslaslas levaduraslevaduraslevaduraslevaduras yyyy laslaslaslas
setassetassetassetas

Moho atacando el panMoho atacando el panMoho atacando el panMoho atacando el pan SetasSetasSetasSetas



LevadurasLevadurasLevadurasLevaduras

Levadura fresca (el hongo está vivo): panLevadura fresca (el hongo está vivo): panLevadura fresca (el hongo está vivo): panLevadura fresca (el hongo está vivo): pan

Levadura seca (el hongo está “dormido”)Levadura seca (el hongo está “dormido”)Levadura seca (el hongo está “dormido”)Levadura seca (el hongo está “dormido”)Levadura seca (el hongo está “dormido”)Levadura seca (el hongo está “dormido”)Levadura seca (el hongo está “dormido”)Levadura seca (el hongo está “dormido”)

Levadura química: reposteríaLevadura química: reposteríaLevadura química: reposteríaLevadura química: repostería



MutacionesMutacionesMutacionesMutaciones beneficiosasbeneficiosasbeneficiosasbeneficiosas:::: sonsonsonson laslaslaslas quequequeque provocanprovocanprovocanprovocan cambioscambioscambioscambios
beneficiososbeneficiososbeneficiososbeneficiosos.... MásMásMásMás adelanteadelanteadelanteadelante veremosveremosveremosveremos quequequeque laslaslaslas mutacionesmutacionesmutacionesmutaciones jueganjueganjueganjuegan
unununun papelpapelpapelpapel importanteimportanteimportanteimportante enenenen lalalala apariciónapariciónapariciónaparición dededede nuevasnuevasnuevasnuevas especiesespeciesespeciesespecies....

Según los efectos que produce en el individuo y en el medioSegún los efectos que produce en el individuo y en el medioSegún los efectos que produce en el individuo y en el medioSegún los efectos que produce en el individuo y en el medio

Ejemplos de mutaciones beneficiosasEjemplos de mutaciones beneficiosasEjemplos de mutaciones beneficiosasEjemplos de mutaciones beneficiosas

EnEnEnEn bacteriasbacteriasbacteriasbacterias existeexisteexisteexiste unaunaunauna especieespecieespecieespecie llamadallamadallamadallamadaEnEnEnEn bacteriasbacteriasbacteriasbacterias existeexisteexisteexiste unaunaunauna especieespecieespecieespecie llamadallamadallamadallamada
StaphylococcusStaphylococcusStaphylococcusStaphylococcus aureusaureusaureusaureus MRMRMRMR (Meticilina(Meticilina(Meticilina(Meticilina Resistente)Resistente)Resistente)Resistente)
quequequeque hahahaha evolucionadoevolucionadoevolucionadoevolucionado graciasgraciasgraciasgracias aaaa unaunaunauna mutaciónmutaciónmutaciónmutación dededede
otraotraotraotra bacteriabacteriabacteriabacteria llamadallamadallamadallamada StaphylococcusStaphylococcusStaphylococcusStaphylococcus aureusaureusaureusaureus....

MientrasMientrasMientrasMientras quequequeque elelelel ancestroancestroancestroancestro mueremueremueremuere enenenen presenciapresenciapresenciapresencia dededede meticilinameticilinameticilinameticilina (que(que(que(que
eseseses unununun antibiótico),antibiótico),antibiótico),antibiótico), lalalala mutaciónmutaciónmutaciónmutación quequequeque presentapresentapresentapresenta lalalala StaphylococcusStaphylococcusStaphylococcusStaphylococcus
aureusaureusaureusaureus MRMRMRMR lalalala hacehacehacehace resistenteresistenteresistenteresistente aaaa eseeseeseese antibióticoantibióticoantibióticoantibiótico....



EnEnEnEn lalalala especieespecieespecieespecie humanahumanahumanahumana existeexisteexisteexiste unaunaunauna mutaciónmutaciónmutaciónmutación quequequeque alteraalteraalteraaltera lalalala
hemoglobinahemoglobinahemoglobinahemoglobina dededede loslosloslos glóbulosglóbulosglóbulosglóbulos rojorojorojorojo yyyy provocaprovocaprovocaprovoca unaunaunauna enfermedadenfermedadenfermedadenfermedad
llamadallamadallamadallamada anemiaanemiaanemiaanemia falciformefalciformefalciformefalciforme....

LasLasLasLas personaspersonaspersonaspersonas quequequeque padecenpadecenpadecenpadecen estaestaestaesta
enfermedadenfermedadenfermedadenfermedad sonsonsonson inmunesinmunesinmunesinmunes aaaa lalalala malaria,malaria,malaria,malaria,
gravegravegravegrave enfermedadenfermedadenfermedadenfermedad quequequeque castigacastigacastigacastiga
principalmenteprincipalmenteprincipalmenteprincipalmente aaaa loslosloslos paísespaísespaísespaíses menosmenosmenosmenos
desarrolladosdesarrolladosdesarrolladosdesarrollados yyyy quequequeque sesesese transmitentransmitentransmitentransmiten aaaa
travéstravéstravéstravés dededede loslosloslos mosquitosmosquitosmosquitosmosquitos....



MutacionesMutacionesMutacionesMutaciones neutrasneutrasneutrasneutras:::: sonsonsonson laslaslaslas
quequequeque provocanprovocanprovocanprovocan cambioscambioscambioscambios quequequeque nininini
beneficianbeneficianbeneficianbenefician nininini perjudicanperjudicanperjudicanperjudican....

MutacionesMutacionesMutacionesMutaciones perjudicialesperjudicialesperjudicialesperjudiciales:::: sonsonsonson laslaslaslas
quequequeque provocanprovocanprovocanprovocan alteracionesalteracionesalteracionesalteraciones
perjudicialesperjudicialesperjudicialesperjudiciales.... HayHayHayHay mutacionesmutacionesmutacionesmutaciones
quequequeque provocanprovocanprovocanprovocan enfermedadesenfermedadesenfermedadesenfermedades tantantantan
gravesgravesgravesgraves comocomocomocomo elelelel cáncercáncercáncercáncer....



MutacionesMutacionesMutacionesMutaciones dominantesdominantesdominantesdominantes:::: cuandocuandocuandocuando elelelel individuoindividuoindividuoindividuo quequequeque lalalala tienetienetienetiene lalalala
manifiestamanifiestamanifiestamanifiesta enenenen elelelel fenotipofenotipofenotipofenotipo....

Según se manifieste o noSegún se manifieste o noSegún se manifieste o noSegún se manifieste o no

MutacionesMutacionesMutacionesMutaciones recesivasrecesivasrecesivasrecesivas:::: cuandocuandocuandocuando elelelel individuoindividuoindividuoindividuo quequequeque lalalala tienetienetienetiene nononono lalalala
manifiestamanifiestamanifiestamanifiesta enenenen elelelel fenotipofenotipofenotipofenotipo....



MutacionesMutacionesMutacionesMutaciones génicasgénicasgénicasgénicas:::: laslaslaslas quequequeque consistenconsistenconsistenconsisten enenenen lalalala alteraciónalteraciónalteraciónalteración dededede lalalala
estructuraestructuraestructuraestructura químicaquímicaquímicaquímica dededede lalalala informacióninformacióninformacióninformación genéticagenéticagenéticagenética....

Según el tipo de alteración que la ha provocadoSegún el tipo de alteración que la ha provocadoSegún el tipo de alteración que la ha provocadoSegún el tipo de alteración que la ha provocado



Ejemplo de mutación génicaEjemplo de mutación génicaEjemplo de mutación génicaEjemplo de mutación génica: Albinismo: Albinismo: Albinismo: Albinismo

SeSeSeSe debedebedebedebe aaaa lalalala alteraciónalteraciónalteraciónalteración causadacausadacausadacausada porporporpor alelosalelosalelosalelos
recesivosrecesivosrecesivosrecesivos.... EstaEstaEstaEsta alteraciónalteraciónalteraciónalteración provocaprovocaprovocaprovoca lalalala
imposibilidadimposibilidadimposibilidadimposibilidad dededede sintetizarsintetizarsintetizarsintetizar melanina,melanina,melanina,melanina, quequequeque eseseses
unaunaunauna sustanciasustanciasustanciasustancia responsableresponsableresponsableresponsable dededede lalalala
pigmentaciónpigmentaciónpigmentaciónpigmentación yyyy protecciónprotecciónprotecciónprotección dededede lalalala piel,piel,piel,piel, elelelel
pelopelopelopelo yyyy loslosloslos ojos,ojos,ojos,ojos, porporporpor esoesoesoeso loslosloslos organismosorganismosorganismosorganismos quequequequepelopelopelopelo yyyy loslosloslos ojos,ojos,ojos,ojos, porporporpor esoesoesoeso loslosloslos organismosorganismosorganismosorganismos quequequeque
lalalala padecenpadecenpadecenpadecen tienentienentienentienen lalalala pielpielpielpiel yyyy elelelel cabellocabellocabellocabello dededede
colorcolorcolorcolor blancoblancoblancoblanco yyyy loslosloslos ojosojosojosojos unununun pocopocopocopoco rosadosrosadosrosadosrosados....
EstaEstaEstaEsta alteraciónalteraciónalteraciónalteración eseseses hereditariahereditariahereditariahereditaria....



Ejemplo de mutación génicaEjemplo de mutación génicaEjemplo de mutación génicaEjemplo de mutación génica: Anemia falciforme: Anemia falciforme: Anemia falciforme: Anemia falciforme

- EnfermedadEnfermedadEnfermedadEnfermedad hereditariahereditariahereditariahereditaria dededede loslosloslos
glóbulosglóbulosglóbulosglóbulos rojosrojosrojosrojos....
- LaLaLaLa hemoglobinahemoglobinahemoglobinahemoglobina anormalanormalanormalanormal hacehacehacehace
quequequeque loslosloslos glóbulosglóbulosglóbulosglóbulos rojosrojosrojosrojos tengantengantengantengan
formaformaformaforma dededede hozhozhozhoz yyyy quequequeque seseseseformaformaformaforma dededede hozhozhozhoz yyyy quequequeque sesesese
endurezcanendurezcanendurezcanendurezcan....
- LosLosLosLos glóbulosglóbulosglóbulosglóbulos rojosrojosrojosrojos endurecidosendurecidosendurecidosendurecidos
atascanatascanatascanatascan loslosloslos vasosvasosvasosvasos sanguíneossanguíneossanguíneossanguíneos
causandocausandocausandocausando dolordolordolordolor y,y,y,y, aaaa veces,veces,veces,veces, dañosdañosdañosdaños
enenenen loslosloslos órganosórganosórganosórganos....



- LosLosLosLos glóbulosglóbulosglóbulosglóbulos rojosrojosrojosrojos falciformesfalciformesfalciformesfalciformes muerenmuerenmuerenmueren
yyyy sesesese descomponendescomponendescomponendescomponen másmásmásmás rápidamenterápidamenterápidamenterápidamente quequequeque
loslosloslos glóbulosglóbulosglóbulosglóbulos normalesnormalesnormalesnormales....
- ConsecuenciasConsecuenciasConsecuenciasConsecuencias:::: anemiaanemiaanemiaanemia yyyy gravesgravesgravesgraves
infeccionesinfeccionesinfeccionesinfecciones....

- SeSeSeSe puedepuedepuedepuede curarcurarcurarcurar conconconcon unununun transplantetransplantetransplantetransplante- SeSeSeSe puedepuedepuedepuede curarcurarcurarcurar conconconcon unununun transplantetransplantetransplantetransplante
dededede célulascélulascélulascélulas madremadremadremadre dededede lalalala médulamédulamédulamédula óseaóseaóseaósea
oooo cordóncordóncordóncordón umbilicalumbilicalumbilicalumbilical....
- EnEnEnEn algunosalgunosalgunosalgunos casoscasoscasoscasos nononono sesesese sobrevivesobrevivesobrevivesobrevive aaaa
lalalala operaciónoperaciónoperaciónoperación ((((5555%%%%))))
- EnEnEnEn unununun porcentajeporcentajeporcentajeporcentaje pequeñopequeñopequeñopequeño
tampocotampocotampocotampoco tienetienetienetiene éxitoéxitoéxitoéxito ((((10101010 %%%%))))....



- EnEnEnEn loslosloslos bebésbebésbebésbebés yyyy niñosniñosniñosniños laslaslaslas infeccionesinfeccionesinfeccionesinfecciones másmásmásmás gravesgravesgravesgraves sonsonsonson lalalala
neumoníaneumoníaneumoníaneumonía yyyy meningitis,meningitis,meningitis,meningitis, yyyy sonsonsonson lalalala principalprincipalprincipalprincipal causacausacausacausa dededede muertemuertemuertemuerte
derivadaderivadaderivadaderivada dededede estaestaestaesta enfermedadenfermedadenfermedadenfermedad....

-ParaParaParaPara prevenirprevenirprevenirprevenir laslaslaslas infeccionesinfeccionesinfeccionesinfecciones sesesese lesleslesles
inyectainyectainyectainyecta 2222 vecesvecesvecesveces alalalal díadíadíadía penicilina,penicilina,penicilina,penicilina, desdedesdedesdedesde loslosloslos
2222 mesesmesesmesesmeses dededede vidavidavidavida hastahastahastahasta loslosloslos 5555 añosañosañosaños....



MutacionesMutacionesMutacionesMutaciones cromosómicascromosómicascromosómicascromosómicas:::: sonsonsonson laslaslaslas quequequeque afectanafectanafectanafectan aaaa lalalala estructuraestructuraestructuraestructura
dededede loslosloslos cromosomascromosomascromosomascromosomas....

DeleciónDeleciónDeleciónDeleción DuplicaciónDuplicaciónDuplicaciónDuplicación InversiónInversiónInversiónInversión TranslocaciónTranslocaciónTranslocaciónTranslocación



Ejemplo de mutación cromosómica (deleción)Ejemplo de mutación cromosómica (deleción)Ejemplo de mutación cromosómica (deleción)Ejemplo de mutación cromosómica (deleción): : : : 
Síndrome de Cri Síndrome de Cri Síndrome de Cri Síndrome de Cri –––– du du du du ---- chatchatchatchat

- DeleciónDeleciónDeleciónDeleción deldeldeldel brazobrazobrazobrazo cortocortocortocorto deldeldeldel
cromosomacromosomacromosomacromosoma 5555....
- AfectaAfectaAfectaAfecta aaaa 1111////50505050....000000000000 nacimientosnacimientosnacimientosnacimientos....
- MásMásMásMás frecuentefrecuentefrecuentefrecuente enenenen laslaslaslas niñasniñasniñasniñas....
- LlantoLlantoLlantoLlanto característicocaracterísticocaracterísticocaracterístico (maullido(maullido(maullido(maullido- LlantoLlantoLlantoLlanto característicocaracterísticocaracterísticocaracterístico (maullido(maullido(maullido(maullido
dededede gato)gato)gato)gato)....
- PocoPocoPocoPoco pesopesopesopeso alalalal nacernacernacernacer....
- CráneoCráneoCráneoCráneo pequeñopequeñopequeñopequeño alalalal nacernacernacernacer....
- RetrasoRetrasoRetrasoRetraso psíquicopsíquicopsíquicopsíquico gravegravegravegrave quequequeque
aumentaaumentaaumentaaumenta conconconcon lalalala edadedadedadedad....
- RetrasoRetrasoRetrasoRetraso psicomotorpsicomotorpsicomotorpsicomotor....



Ejemplo de mutación cromosómica (deleción)Ejemplo de mutación cromosómica (deleción)Ejemplo de mutación cromosómica (deleción)Ejemplo de mutación cromosómica (deleción): : : : 
Síndrome de boca de carpaSíndrome de boca de carpaSíndrome de boca de carpaSíndrome de boca de carpa

- DeleciónDeleciónDeleciónDeleción deldeldeldel brazobrazobrazobrazo cortocortocortocorto deldeldeldel
cromosomacromosomacromosomacromosoma 18181818....
- AfectaAfectaAfectaAfecta aaaa 1111////50505050....000000000000 nacimientosnacimientosnacimientosnacimientos....
- FormaFormaFormaForma característicacaracterísticacaracterísticacaracterística dededede lalalala bocabocabocaboca....- FormaFormaFormaForma característicacaracterísticacaracterísticacaracterística dededede lalalala bocabocabocaboca....
- RetrasoRetrasoRetrasoRetraso mentalmentalmentalmental yyyy dededede
crecimientocrecimientocrecimientocrecimiento....
- CráneoCráneoCráneoCráneo pequeño,pequeño,pequeño,pequeño, orejasorejasorejasorejas grandesgrandesgrandesgrandes
yyyy cuellocuellocuellocuello cortocortocortocorto....
- AnomalíasAnomalíasAnomalíasAnomalías esqueléticasesqueléticasesqueléticasesqueléticas yyyy
ocularesocularesocularesoculares....



MutacionesMutacionesMutacionesMutaciones numéricasnuméricasnuméricasnuméricas oooo genómicasgenómicasgenómicasgenómicas:::: cuandocuandocuandocuando hayhayhayhay unaunaunauna alteraciónalteraciónalteraciónalteración
enenenen elelelel númeronúmeronúmeronúmero dededede cromosomascromosomascromosomascromosomas dededede unununun individuoindividuoindividuoindividuo....

CuandoCuandoCuandoCuando elelelel individuoindividuoindividuoindividuo tienetienetienetiene unununun cromosomacromosomacromosomacromosoma menosmenosmenosmenos dededede lolololo quequequeque lelelele
correspondecorrespondecorrespondecorresponde sesesese hablahablahablahabla dededede monosomía,monosomía,monosomía,monosomía, cuandocuandocuandocuando tienetienetienetiene unununun
cromosomacromosomacromosomacromosoma más,más,más,más, sesesese tratatratatratatrata dededede unaunaunauna trisomíatrisomíatrisomíatrisomía yyyy cuandocuandocuandocuando tienetienetienetiene dosdosdosdos
cromosomascromosomascromosomascromosomas dededede más,más,más,más, seríaseríaseríasería unaunaunauna tetrasomíatetrasomíatetrasomíatetrasomía....



Ejemplo de mutación numérica o genómica (trisomía)Ejemplo de mutación numérica o genómica (trisomía)Ejemplo de mutación numérica o genómica (trisomía)Ejemplo de mutación numérica o genómica (trisomía): : : : 
Síndrome de DownSíndrome de DownSíndrome de DownSíndrome de Down

- TrisomíaTrisomíaTrisomíaTrisomía enenenen elelelel parparparpar 21212121....
- RetrasoRetrasoRetrasoRetraso mentalmentalmentalmental....
- RasgosRasgosRasgosRasgos físicosfísicosfísicosfísicos característicoscaracterísticoscaracterísticoscaracterísticos (ojos(ojos(ojos(ojos
achinados,achinados,achinados,achinados, orejas,orejas,orejas,orejas, boca,boca,boca,boca, nariznariznariznariz yyyy
extremidadesextremidadesextremidadesextremidades pequeñospequeñospequeñospequeños…………))))....extremidadesextremidadesextremidadesextremidades pequeñospequeñospequeñospequeños…………))))....
- MásMásMásMás probabilidadesprobabilidadesprobabilidadesprobabilidades dededede padecerpadecerpadecerpadecer
patologíaspatologíaspatologíaspatologías dededede corazón,corazón,corazón,corazón, deldeldeldel aparatoaparatoaparatoaparato
digestivodigestivodigestivodigestivo yyyy deldeldeldel sistemasistemasistemasistema endocrinoendocrinoendocrinoendocrino....
- PorcentajePorcentajePorcentajePorcentaje superiorsuperiorsuperiorsuperior alalalal 50505050 %%%% dededede
personaspersonaspersonaspersonas conconconcon síndromesíndromesíndromesíndrome DownDownDownDown quequequeque
tienentienentienentienen problemasproblemasproblemasproblemas dededede visiónvisiónvisiónvisión....



- EsteEsteEsteEste trastornotrastornotrastornotrastorno debedebedebedebe susususu nombrenombrenombrenombre aaaa JohnJohnJohnJohn
LangdonLangdonLangdonLangdon HaydonHaydonHaydonHaydon DownDownDownDown,,,, médicomédicomédicomédico británicobritánicobritánicobritánico
deldeldeldel siglosiglosiglosiglo XIXXIXXIXXIX quequequeque fuefuefuefue elelelel primeroprimeroprimeroprimero enenenen
descubrirdescubrirdescubrirdescubrir estaestaestaesta alteraciónalteraciónalteraciónalteración enenenen 1866186618661866,,,,
aunqueaunqueaunqueaunque sinsinsinsin descubrirdescubrirdescubrirdescubrir aaaa quéquéquéqué sesesese debíadebíadebíadebía....

- FueFueFueFue enenenen 1958195819581958 (casi(casi(casi(casi unununun siglosiglosiglosiglo después)después)después)después)
cuandocuandocuandocuando elelelel médicomédicomédicomédico eeee investigadorinvestigadorinvestigadorinvestigador francésfrancésfrancésfrancés
JérômeJérômeJérômeJérôme LejeuneLejeuneLejeuneLejeune descubriódescubriódescubriódescubrió quequequeque esteesteesteeste
síndromesíndromesíndromesíndrome eseseses unaunaunauna alteraciónalteraciónalteraciónalteración enenenen elelelel parparparpar
cromosómicocromosómicocromosómicocromosómico 21212121....



-EsEsEsEs unununun trastornotrastornotrastornotrastorno genéticogenéticogenéticogenético causadocausadocausadocausado porporporpor
lalalala presenciapresenciapresenciapresencia dededede unaunaunauna copiacopiacopiacopia extraextraextraextra deldeldeldel
cromosomacromosomacromosomacromosoma 18181818....
- ProvocaProvocaProvocaProvoca unununun índiceíndiceíndiceíndice muymuymuymuy altoaltoaltoalto dededede

Ejemplo de mutación numérica o genómica (trisomía)Ejemplo de mutación numérica o genómica (trisomía)Ejemplo de mutación numérica o genómica (trisomía)Ejemplo de mutación numérica o genómica (trisomía): : : : 
Síndrome de EdwardsSíndrome de EdwardsSíndrome de EdwardsSíndrome de Edwards

cromosomacromosomacromosomacromosoma 18181818....
- ProvocaProvocaProvocaProvoca unununun índiceíndiceíndiceíndice muymuymuymuy altoaltoaltoalto dededede
mortalidadmortalidadmortalidadmortalidad enenenen loslosloslos reciénreciénreciénrecién nacidosnacidosnacidosnacidos (por(por(por(por
encimaencimaencimaencima deldeldeldel 90909090 %%%%)))) yyyy quienesquienesquienesquienes
sobrevivensobrevivensobrevivensobreviven nononono tienentienentienentienen unaunaunauna esperanzaesperanzaesperanzaesperanza
dededede vidavidavidavida superiorsuperiorsuperiorsuperior alalalal añoañoañoaño....



- CráneoCráneoCráneoCráneo pequeñopequeñopequeñopequeño
- OrejasOrejasOrejasOrejas bajasbajasbajasbajas yyyy malformadasmalformadasmalformadasmalformadas
- AberturasAberturasAberturasAberturas quequequeque hayhayhayhay entreentreentreentre loslosloslos párpadospárpadospárpadospárpados
cortascortascortascortas ((((fisurasfisurasfisurasfisuras palpebralespalpebralespalpebralespalpebrales))))
- PaladarPaladarPaladarPaladar elevadoelevadoelevadoelevado yyyy estrechoestrechoestrechoestrecho quequequeque
dificultadificultadificultadificulta lalalala respiraciónrespiraciónrespiraciónrespiración
- LabioLabioLabioLabio leporinoleporinoleporinoleporino (el(el(el(el labiolabiolabiolabio separado)separado)separado)separado)



- EsternónEsternónEsternónEsternón cortocortocortocorto
- PelvisPelvisPelvisPelvis estrechaestrechaestrechaestrecha
- DislocaciónDislocaciónDislocaciónDislocación dededede caderascaderascaderascaderas
- DedosDedosDedosDedos sobrepuestossobrepuestossobrepuestossobrepuestos
- UñasUñasUñasUñas pocopocopocopoco desarrolladasdesarrolladasdesarrolladasdesarrolladas yyyy dededede
menormenormenormenor grosorgrosorgrosorgrosor dededede lolololo normalnormalnormalnormal
- PolidactiliaPolidactiliaPolidactiliaPolidactilia (más(más(más(más dedosdedosdedosdedos dededede lolololo- PolidactiliaPolidactiliaPolidactiliaPolidactilia (más(más(más(más dedosdedosdedosdedos dededede lolololo
normal)normal)normal)normal)
- PatologíasPatologíasPatologíasPatologías enenenen loslosloslos aparatosaparatosaparatosaparatos
circulatorio,circulatorio,circulatorio,circulatorio, digestivodigestivodigestivodigestivo yyyy excretorexcretorexcretorexcretor
entreentreentreentre otrosotrosotrosotros....



Ejemplo de mutación numérica o genómica (trisomía)Ejemplo de mutación numérica o genómica (trisomía)Ejemplo de mutación numérica o genómica (trisomía)Ejemplo de mutación numérica o genómica (trisomía): : : : 
Síndrome de PatauSíndrome de PatauSíndrome de PatauSíndrome de Patau

- TrastornoTrastornoTrastornoTrastorno genéticogenéticogenéticogenético descubiertodescubiertodescubiertodescubierto enenenen
1960196019601960 porporporpor PatauPatauPatauPatau yyyy causadocausadocausadocausado porporporpor lalalala
presenciapresenciapresenciapresencia dededede unaunaunauna copiacopiacopiacopia extraextraextraextra deldeldeldel
cromosomacromosomacromosomacromosoma 13131313....
- LaLaLaLa mayormayormayormayor parteparteparteparte dededede loslosloslos embarazosembarazosembarazosembarazos enenenen- LaLaLaLa mayormayormayormayor parteparteparteparte dededede loslosloslos embarazosembarazosembarazosembarazos enenenen
loslosloslos cualescualescualescuales loslosloslos bebésbebésbebésbebés padecenpadecenpadecenpadecen esteesteesteeste tipotipotipotipo
dededede anormalidadanormalidadanormalidadanormalidad dandandandan comocomocomocomo resultadoresultadoresultadoresultado
abortosabortosabortosabortos espontáneosespontáneosespontáneosespontáneos....
- LosLosLosLos nacidosnacidosnacidosnacidos conconconcon elelelel síndromesíndromesíndromesíndrome dededede PatauPatauPatauPatau
nononono suelensuelensuelensuelen sobrevivirsobrevivirsobrevivirsobrevivir másmásmásmás quequequeque unosunosunosunos
pocospocospocospocos días,días,días,días, sisisisi bienbienbienbien enenenen loslosloslos mejoresmejoresmejoresmejores casoscasoscasoscasos
lleganlleganlleganllegan alalalal añoañoañoaño dededede vidavidavidavida....



- CabezaCabezaCabezaCabeza muymuymuymuy pequeñapequeñapequeñapequeña
- OjosOjosOjosOjos muymuymuymuy pequeñospequeñospequeñospequeños (a(a(a(a vecesvecesvecesveces elelelel
bebébebébebébebé nacenacenacenace conconconcon uno)uno)uno)uno)....
- AproximadamenteAproximadamenteAproximadamenteAproximadamente elelelel 60606060%%%% dededede
loslosloslos bebésbebésbebésbebés poseenposeenposeenposeen labiolabiolabiolabio oooo paladarpaladarpaladarpaladar
leporinoleporinoleporinoleporino....
- AlteraciónAlteraciónAlteraciónAlteración dededede lalalala formaformaformaforma yyyy elelelel
tamañotamañotamañotamaño dededede sussussussus orejasorejasorejasorejas....
- AlteraciónAlteraciónAlteraciónAlteración dededede lalalala formaformaformaforma yyyy elelelel
tamañotamañotamañotamaño dededede sussussussus orejasorejasorejasorejas....
- PolidactiliaPolidactiliaPolidactiliaPolidactilia enenenen laslaslaslas manosmanosmanosmanos yyyy piespiespiespies....
- ElElElEl 80808080%%%% nacenacenacenace conconconcon defectosdefectosdefectosdefectos
cardíacoscardíacoscardíacoscardíacos yyyy otrasotrasotrasotras patologíaspatologíaspatologíaspatologías
gravesgravesgravesgraves....
- PuedenPuedenPuedenPueden nacernacernacernacer sordossordossordossordos yyyy sinsinsinsin
olfatoolfatoolfatoolfato....



Ejemplo de mutación numérica o genómicaEjemplo de mutación numérica o genómicaEjemplo de mutación numérica o genómicaEjemplo de mutación numérica o genómica: Síndrome : Síndrome : Síndrome : Síndrome 
de Klinefelterde Klinefelterde Klinefelterde Klinefelter

- SoloSoloSoloSolo lolololo puedenpuedenpuedenpueden padecerpadecerpadecerpadecer loslosloslos hombreshombreshombreshombres....
- LasLasLasLas primerasprimerasprimerasprimeras referenciasreferenciasreferenciasreferencias sesesese remontanremontanremontanremontan aaaa 1942194219421942:::: unununun equipoequipoequipoequipo
dirigidodirigidodirigidodirigido porporporpor elelelel doctordoctordoctordoctor estadounidenseestadounidenseestadounidenseestadounidense HarryHarryHarryHarry KlinefelterKlinefelterKlinefelterKlinefelter publicópublicópublicópublicó lalalala
coincidenciacoincidenciacoincidenciacoincidencia enenenen nuevenuevenuevenueve hombreshombreshombreshombres dededede laslaslaslas siguientessiguientessiguientessiguientes característicascaracterísticascaracterísticascaracterísticas::::
pechospechospechospechos desarrollados,desarrollados,desarrollados,desarrollados, vellovellovellovello escasoescasoescasoescaso enenenen elelelel cuerpocuerpocuerpocuerpo yyyy enenenen lalalala cara,cara,cara,cara,
testículostestículostestículostestículos pequeñospequeñospequeñospequeños yyyy esterilidadesterilidadesterilidadesterilidad....
pechospechospechospechos desarrollados,desarrollados,desarrollados,desarrollados, vellovellovellovello escasoescasoescasoescaso enenenen elelelel cuerpocuerpocuerpocuerpo yyyy enenenen lalalala cara,cara,cara,cara,
testículostestículostestículostestículos pequeñospequeñospequeñospequeños yyyy esterilidadesterilidadesterilidadesterilidad....
- AAAA finalesfinalesfinalesfinales dededede loslosloslos 50505050,,,, algunosalgunosalgunosalgunos investigadoresinvestigadoresinvestigadoresinvestigadores descubrierondescubrierondescubrierondescubrieron quequequeque loslosloslos
síntomassíntomassíntomassíntomas descritosdescritosdescritosdescritos porporporpor KlinefelterKlinefelterKlinefelterKlinefelter sesesese debíandebíandebíandebían aaaa lalalala presenciapresenciapresenciapresencia dededede unununun
cromosomacromosomacromosomacromosoma sexualsexualsexualsexual XXXX extraextraextraextra....



-SeSeSeSe tratatratatratatrata porporporpor tantotantotantotanto dededede lalalala presenciapresenciapresenciapresencia dededede 3333 cromosomascromosomascromosomascromosomas sexualessexualessexualessexuales
XXYXXYXXYXXY....
-OtrosOtrosOtrosOtros síntomassíntomassíntomassíntomas:::: cuerpocuerpocuerpocuerpo redondo,redondo,redondo,redondo, másmásmásmás facilidadfacilidadfacilidadfacilidad paraparaparapara desarrollardesarrollardesarrollardesarrollar
sobrepesosobrepesosobrepesosobrepeso yyyy suelensuelensuelensuelen serserserser altosaltosaltosaltos....



- SeSeSeSe puedepuedepuedepuede reducirreducirreducirreducir elelelel tamañotamañotamañotamaño dededede loslosloslos pechospechospechospechos conconconcon cirugíacirugíacirugíacirugía....
- LaLaLaLa utilizaciónutilizaciónutilizaciónutilización dededede hormonashormonashormonashormonas puedepuedepuedepuede favorecerfavorecerfavorecerfavorecer elelelel crecimientocrecimientocrecimientocrecimiento dededede
vellovellovellovello enenenen lalalala caracaracaracara yyyy elelelel desarrollodesarrollodesarrollodesarrollo dededede unununun cuerpocuerpocuerpocuerpo másmásmásmás musculosomusculosomusculosomusculoso....
- AAAA pesarpesarpesarpesar dededede nononono serserserser retardadosretardadosretardadosretardados mentales,mentales,mentales,mentales, muchosmuchosmuchosmuchos dededede estosestosestosestos varonesvaronesvaronesvarones
tienentienentienentienen problemasproblemasproblemasproblemas dededede lenguajelenguajelenguajelenguaje....

- ElElElEl reyreyreyrey CarlosCarlosCarlosCarlos IIIIIIII dededede EspañaEspañaEspañaEspaña sesesese dicedicedicedice quequequeque
padecíapadecíapadecíapadecía esteesteesteeste síndrome,síndrome,síndrome,síndrome, porporporpor lolololo quequequeque
presentabapresentabapresentabapresentaba unununun lamentablelamentablelamentablelamentable estadoestadoestadoestado físicofísicofísicofísico quequequequepresentabapresentabapresentabapresentaba unununun lamentablelamentablelamentablelamentable estadoestadoestadoestado físicofísicofísicofísico quequequeque
sesesese atribuíaatribuíaatribuíaatribuía aaaa lalalala brujería,brujería,brujería,brujería, hechohechohechohecho porporporpor elelelel quequequeque sesesese
lelelele llamaballamaballamaballamaba “El“El“El“El Hechizado”Hechizado”Hechizado”Hechizado”....
- ReinóReinóReinóReinó entreentreentreentre 1665166516651665 yyyy 1700170017001700....

-FallecióFallecióFallecióFalleció aaaa loslosloslos 38383838 añosañosañosaños dededede epilepsiaepilepsiaepilepsiaepilepsia sinsinsinsin dejardejardejardejar descendencia,descendencia,descendencia,descendencia, lolololo quequequeque
motivómotivómotivómotivó lalalala GuerraGuerraGuerraGuerra dededede SucesiónSucesiónSucesiónSucesión EspañolaEspañolaEspañolaEspañola....
-FueFueFueFue elelelel últimoúltimoúltimoúltimo reyreyreyrey dededede lalalala CasaCasaCasaCasa dededede loslosloslos Austria,Austria,Austria,Austria, yayayaya quequequeque lelelele sucederíasucederíasucederíasucedería elelelel
primerprimerprimerprimer BorbónBorbónBorbónBorbón:::: FelipeFelipeFelipeFelipe VVVV....



Ejemplo de mutación numérica o genómica Ejemplo de mutación numérica o genómica Ejemplo de mutación numérica o genómica Ejemplo de mutación numérica o genómica 
(monosomía)(monosomía)(monosomía)(monosomía): Síndrome de Turner: Síndrome de Turner: Síndrome de Turner: Síndrome de Turner

- SíndromeSíndromeSíndromeSíndrome descritodescritodescritodescrito enenenen 1938193819381938 porporporpor elelelel médicomédicomédicomédico estadounidenseestadounidenseestadounidenseestadounidense HenryHenryHenryHenry
Turner,Turner,Turner,Turner, aunqueaunqueaunqueaunque lalalala causacausacausacausa nononono sesesese descubriódescubriódescubriódescubrió hastahastahastahasta 1959195919591959....
- PresenciaPresenciaPresenciaPresencia dededede unununun solosolosolosolo cromosomacromosomacromosomacromosoma sexualsexualsexualsexual X,X,X,X, porporporpor lolololo quequequeque laslaslaslas personaspersonaspersonaspersonas
quequequeque lolololo presentanpresentanpresentanpresentan sonsonsonson mujeresmujeresmujeresmujeres (ya(ya(ya(ya quequequeque nononono poseenposeenposeenposeen elelelel cromosomacromosomacromosomacromosoma YYYY
quequequeque eseseses elelelel quequequeque determinadeterminadeterminadetermina elelelel sexosexosexosexo masculino)masculino)masculino)masculino)....quequequeque eseseses elelelel quequequeque determinadeterminadeterminadetermina elelelel sexosexosexosexo masculino)masculino)masculino)masculino)....
-LaLaLaLa nononono presenciapresenciapresenciapresencia dededede otrootrootrootro cromosomacromosomacromosomacromosoma sexualsexualsexualsexual XXXX hacehacehacehace quequequeque nononono sesesese
desarrollendesarrollendesarrollendesarrollen conconconcon normalidadnormalidadnormalidadnormalidad laslaslaslas característicascaracterísticascaracterísticascaracterísticas sexualessexualessexualessexuales femeninas,femeninas,femeninas,femeninas,
dotandodotandodotandodotando aaaa laslaslaslas mujeresmujeresmujeresmujeres conconconcon esteesteesteeste síndromesíndromesíndromesíndrome dededede unununun aspectoaspectoaspectoaspecto infantilinfantilinfantilinfantil....



- BajaBajaBajaBaja estaturaestaturaestaturaestatura....
- PielPielPielPiel deldeldeldel cuellocuellocuellocuello onduladaonduladaonduladaondulada....
- AusenciaAusenciaAusenciaAusencia dededede lalalala menstruaciónmenstruaciónmenstruaciónmenstruación (y(y(y(y porporporpor tantotantotantotanto infertilidad)infertilidad)infertilidad)infertilidad)....
- RiesgoRiesgoRiesgoRiesgo dededede retrasoretrasoretrasoretraso mentalmentalmentalmental....
- EstrechamientoEstrechamientoEstrechamientoEstrechamiento dededede lalalala arteriaarteriaarteriaarteria aortaaortaaortaaorta....
- AnomalíasAnomalíasAnomalíasAnomalías dededede loslosloslos ojosojosojosojos (párpados(párpados(párpados(párpados caídos)caídos)caídos)caídos) yyyy huesoshuesoshuesoshuesos....

- ElElElEl tratamientotratamientotratamientotratamiento conconconcon hormonashormonashormonashormonas ayudaayudaayudaayuda
alalalal incrementoincrementoincrementoincremento dededede estaturaestaturaestaturaestatura yyyy alalalal
- ElElElEl tratamientotratamientotratamientotratamiento conconconcon hormonashormonashormonashormonas ayudaayudaayudaayuda
alalalal incrementoincrementoincrementoincremento dededede estaturaestaturaestaturaestatura yyyy alalalal
crecimientocrecimientocrecimientocrecimiento dededede laslaslaslas mamas,mamas,mamas,mamas, deldeldeldel vellovellovellovello
púbicopúbicopúbicopúbico yyyy alalalal desarrollodesarrollodesarrollodesarrollo dededede otrasotrasotrasotras
característicascaracterísticascaracterísticascaracterísticas sexualessexualessexualessexuales femeninasfemeninasfemeninasfemeninas....
- LaLaLaLa utilizaciónutilizaciónutilizaciónutilización dededede unununun óvuloóvuloóvuloóvulo donadodonadodonadodonado
eseseses unaunaunauna alternativaalternativaalternativaalternativa paraparaparapara laslaslaslas mujeresmujeresmujeresmujeres
conconconcon esteesteesteeste síndromesíndromesíndromesíndrome quequequeque deseendeseendeseendeseen tenertenertenertener
hijoshijoshijoshijos....



ObservaciónObservaciónObservaciónObservación (Amniocentesis)(Amniocentesis)(Amniocentesis)(Amniocentesis)

- SeSeSeSe realizarealizarealizarealiza normalmentenormalmentenormalmentenormalmente entreentreentreentre laslaslaslas semanassemanassemanassemanas 15151515 yyyy 18181818 dededede embarazoembarazoembarazoembarazo....
- SeSeSeSe extraeextraeextraeextrae conconconcon unaunaunauna agujaagujaagujaaguja aaaa travéstravéstravéstravés deldeldeldel vientrevientrevientrevientre dededede lalalala madremadremadremadre unaunaunauna
muestramuestramuestramuestra dededede líquidolíquidolíquidolíquido amnióticoamnióticoamnióticoamniótico aaaa partirpartirpartirpartir deldeldeldel cualcualcualcual sesesese puedepuedepuedepuede conocerconocerconocerconocer lalalala
dotacióndotacióndotacióndotación cromosómicacromosómicacromosómicacromosómica deldeldeldel fetofetofetofeto....
- UnaUnaUnaUna dededede cadacadacadacada 1600160016001600 mujeresmujeresmujeresmujeres quequequeque sesesese sometensometensometensometen aaaa estaestaestaesta pruebapruebapruebaprueba
pierdenpierdenpierdenpierden elelelel bebébebébebébebé comocomocomocomo consecuenciaconsecuenciaconsecuenciaconsecuencia dededede lalalala mismamismamismamisma....pierdenpierdenpierdenpierden elelelel bebébebébebébebé comocomocomocomo consecuenciaconsecuenciaconsecuenciaconsecuencia dededede lalalala mismamismamismamisma....



ObservaciónObservaciónObservaciónObservación (Cariotipo)(Cariotipo)(Cariotipo)(Cariotipo)

- ElElElEl cariotipocariotipocariotipocariotipo dededede unununun individuoindividuoindividuoindividuo eseseses elelelel conjuntoconjuntoconjuntoconjunto formadoformadoformadoformado porporporpor todostodostodostodos
sussussussus cromosomascromosomascromosomascromosomas ordenadosordenadosordenadosordenados porporporpor parejasparejasparejasparejas dededede cromosomascromosomascromosomascromosomas
homólogoshomólogoshomólogoshomólogos dededede mayormayormayormayor aaaa menormenormenormenor tamañotamañotamañotamaño....

RatónRatónRatónRatón HumanoHumanoHumanoHumano



FinFin
La herencia biológica. La herencia biológica. 

Genética humanaGenética humanaGenética humanaGenética humana


