MEDICINA

Primer Cuatrimestre 2022




BIOLOGIA

15 de JUNIO
10a 12 hs

AULA 301




QO

NI NISVINOL
7.
&

%




Miércoles 22/06 < J-

SEGUNDO PARCIAL




REPASAMOS

—




PARA PRACTICAR!

Dos condiciones heredables en el hombre, las
cataratas y la fragilidad de huesos, son debidas a
ALELOS DOMINANTES.

Un hombre con cataratas y huesos fragiles, cuyo
padre tenia 0jos y huesos normales, se caso con
una mujer sin cataratas y huesos fragiles, cuyo
padre tenia huesos normales.

Indique:
a) los genotipos de los progenitores;

b) las proporciones genotipicas y fenotipicas de
su descendencia.



PARAPRACTICAR!

Dos condiciones heredables en el hombre, las cataratas y la fragilidad de huesos, son
debidas a ALELOS DOMINANTES.

Un hombre con cataratas y huesos fragiles, cuyo padre tenia ojos y huesos normales, se
casd con una mujer sin cataratas y huesos fragiles, cuyo padre tenia huesos normales.

Indique:
a) los genotipos de los progenitores;
b) las proporciones genotipicas y fenotipicas de su descendencia.

LOS GENOTIPOS DE LOS PROGENITORES
En el problema se dice que dos enfermedades heredables, las cataratas y la
fragilidad de los huesos se deben a ALELOS DOMINANTES.
C al alelo dominante que determina las cataratas y
H al alelo dominante que determina que la persona tenga los huesos fragiles.

(Fenotipo) Un hombre con cataratas y huesos fragiles (Genotipo) C H_
tenia un padre de (Fenotipo) ojos y huesos normales (cchh), por lo que el

hombre tendra un genotipo CcHh.

Una mujer sin cataratas y huesos fragiles (CCH_) tenia un padre con huesos
normales (__hh), por lo que la mujer tendra un genotipo cCHh.




nfermedades heredables, las cataratas y la fragilidad de los huesos se deben a
LELOS DOMINANTES.

b) las proporciones genotipicas y fenotipicas de su descendencia.

{) los genotipos de los progenitores En el problema se dice que dos

P: CcHh (Padre) x ccHh (Madre)

Gametos posibles: CH Ch cH ch (del Padre) cH ch cH ch (de la Madre)

F1 GenotiposS ccHH ccHh  CcHh  Cchh ccHH  ccHh  ccHh  cchh

Fenotipos:
CcHH, CcHh, CcHh. (3/8) Cataratas y huesos fragiles
Cchh. (1/8) Cataratas y huesos normales
ccHH, ccHh, ccHh. (3/8) Sin cataratas y huesos fragiles
cchh. (1/8) Sin cataratas y huesos normales
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VIMOS:
1.- {Qué es la genética mendeliana?

EN LA PROXIMA PRESENTACION

NOS OCUPAREMOS DE:

2.-éCual es la herencia NO
mendeliana?




i) Continuamos con:

HERENCIA

NO
MENDELIANA




HERENCIA NO MENDELIANA

No todas las caracteristicas se heredan de una
manera tan simple como el color de las semillas
de arvejilla, donde solamente interviene un par
de genes. ES LA EXCEPCION Y NO LA REGLA.

¢Mendel se equivocd???.

No fue asi. El material que Mendel selecciond para
trabajar arrojo resultados que concordaban con
sus hipotesis.............. Pero ......




HERENCIA NO MENDELIANA

No todas las caracteristicas se heredan de una
manera tan simple como el color de las semillas
de arvejilla, donde solamente interviene un par
de genes. ES LA EXCEPCION Y NO LA REGLA.

¢Mendel se equivocd???.

No fue asi. El material que Mendel selecciond para
trabajar arrojo resultados que concordaban con
sus hipotesis.............. Pero ......




con otros materiales (...otros caracteres)....no
se llega a los mismos resultados.

existen genes gue se comportan respondiendo a la

herencia mendeliana, mientras que otros quedan
Incluidos en la

HERENCIA NO MENDELIANA:

1. Dominancia incompleta
2. Codominancia

3. Alelos miultiples

4. Herencia ligada al sexo




e 1.-DOMINANCIA INCOMPLETA

* Herencia intermedia. Es
aquella en |la que uno de los
alelos muestra una
dominancia incompleta sobre
el otro.

no logra
Imponer su expresion en forma
total en el fenotipo del
heterocigota.



Modelo de Dominancia incompleta en el caso del Clavel,







En los humanos,

la TEXTURA DEL [
PELO estaregulada por

un gen con dos alelos |

dommantes incompletos § "

3




2.- CODOMINANCIA

ambos alelos son dominantes
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ES CUANDO LOS DOS ALELOS SE EXPRESAN SIMULTANEAMENTE

NO EXISTE UN DOMINANTE Y UN RECESIVO

Color de pelaje del caballo
Tengo 2 alelos: Marrén y Blanco

1. M: Marrén 100% caballos pelaje
B: Blanco Roano o manchado

2.MxB _

3.- MB 100% heterocigotos

MARRON Y BLANCO




2.- CODOMINANCIA

QUE ES LA

T\ 1L )}

https://lyoutu.be/EJ7KLWINPpGM



Dominancia incompleta:
el alelo dominante no
domina totalmente al alelo
recesivo, que llega a
manifestarse parcialmente.

Codominancia: los alelos
codominantes se manifiestan
ambos por completo cuando
estan juntos.
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@ En el caso de alelos multiples, un
individuo diploide tendra como maximo
dos de estos alelos, uno en cada uno de

los cromosomas homologos, aunque en

la poblacion se presenten mas alelos
para el mismo gen.




Hablamos de alelos miltiples cuando hay mds de
dos alelos alternativos posibles para especificar

ciertos rasgos.

Gen Dominante

oo *4 {;:-.
avellana’

Gen Recesivo

verdes



ALELOS MULTIPLES

https://youtu.be/09EUNzsRI74




v'Grupo sanguineo
A, presentan como
monosacarido
terminal una N-
acetilgalactosamina

v'Grupo sanguineo
B, presentan como
monosacarido
terminal una
galactosa.

: por ej, en el eritrocito

* GLUCIDOS Otorgan

N-acetil-galactosamina

v'Grupo
sanguineo AB,
presentan
ambos tipos de
monosacaridos
terminales.

Galactosa

v'Grupo
sanguineo 0,
no presenta
residuos
terminales.




ALELOS MULTIPLES/CODOMINANCIA

ninguna glucoproteina

Tipos de sangre
https://lyoutu.be/DaSFUwWBGQP4




5 Herencia ligada al sexo

a herencia ligada al sexo se refiere a la ransmision y
expresion en los diferentes sexos, de los genes que se
encuentran en el sector heterologo del cromosoma X
O Y Region | ._

homéloga % Al

primaria

Region diferencial que porta

Region diferencial porta
los genes exclusivos de X

genes exclusivos de Y
caracteres holandricos

caracteres gindndricos

Region

——  homdloga
secundaria




5 Genes situados en el segmento diferencial

ey - del cromosoma Y
g derenc " J‘,,,,,,
X

En el segmento diferencial del
cromosoma Y esta localizado

el gen IC productor de la ictiosis.
La enfermedad pasa del padre a

todos los hijos varones

IctioSIS




https://youtu.be/lfNljea3kvw

https://youtu.be/nXeBRwaN2Y(g
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MUTACIONES




: es la alteracion al azar de la informacion que llevan los genes,

se define como cambio heredable en la secuencia de ADN de un

MUTACION SOMATICA
o EN LA LINEA
GERMINAL

Somatica: afecta a las
células somaticas del
individuo. No se transmiten
a la siguiente generacion.

En la linea

germinal: afectan a las
células productoras de
células sexuales.. Se
transmiten a la siguiente
generacion

cromosoma

Borrado Duplicado Inversion

NIVELES
MUTACIONALES

Mutacion génica:
mutacion que afecta a
un solo gen.

Mutacion
cromosomica:
afecta @ un
segmento
Cromosomico que
incluye varios genes o
a cromosomas
completos (por
exceso o por defecto)
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Son cambios al azar que se producen
en el ADN.

MUTACIONES: INCREMENTO DE LA
VARIABILIDAD POBLACIONAL
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Las mutaciones nho tienen ninguna
direccion respecto a la adaptacion,

son como un cambio al azar de una letra por otra

J"'--\'!ZZ:i-riJ_.;;ir'n_=.|.l
NPT T
H—"i = I [m Original
. casElR, T
» b"@
AN te

Pero a veces ciertos cambios
pueden introducir nuevos
significados, permitiendo nuevas
funciones.




TIPOS DE MUTACIONES

Segun las celulas

Segun la extension del material
afectadas

genetico afectado

- v v

i Afectan a células CROMOSOMICAS GENICAS GENOMICAS
gamelos o células somaticas y sus
madre descendientes. Afectan a la Provocan Alteran el numero
Se transmiten a la Afectan al disposicion de genes cambios en la de cromosomas
descendencia, Individuo en el cromosoma secuencia de tipico de la
Sobre ellas actua No son nucleotidos especie.
la seleccion heredables. de un gen.
nalural. No juegan papel

en la evolucion

Segun su origen
Segun su efecto

PROVOCADAS POR
AGENTES
MUTAGENICOS

| !

PERJUDICIALES | | NEUTRAS | [ BENEFICIOSAS |




TIPOS DE MUTACIONES

Segun las celulas Segun la extension del material

afectadas

|

!

GERMINALES

SOMATICAS

Afectan a
gamelos o células
madre

Se transmiten a la
descendencia.
Sobre ellas actia
la seleccion
natural.

Afectan a células
somalicas y sus
descendientes.
Afectan al
Individuo

No son
heredables.

No juegan papel
en la evolucion

genético afectado

- - v
CROMOSOMICAS GENICAS \ GENOMICAS
Afectan a la Provocan Alteran el numero

disposicion de genes
en el cromosoma

Segun su efecto

|

PERJUDICIALES

:

NEUTRAS

cambios en la
secuencia de

nucleotidos

de cromosomas
tipico de la
ESpecie.

BENEFICIOSAS | ‘

PROVOCADAS POR
AGENTES
MUTAGENICOS




utacion de sentido equivocado

DNA: TAC :TCC :|AGC)-ACG - ATA——
mRBNA: AUG - AGG - |UCG|- UGC - UAU — —
proteina: met arg | ser cys tyr ——

(b) Mutacién sin sentido

DNA: TAC - TCC -| ATC |- ACG - ATA— —
mRNA: AUG -AGG:| UAG |- UGC - UAU— —

proteina: met arg ’STOP X X

DNA: TAC - TCC -
mRNA: AUG - AGG -

-ACG - ATA——
- UGC - UAU— — (c) Mutacion de pauta de lectura
Cys yr—— G (insercion)

FIGURA 10-20 Diferentes clases de mutaciones producidas por los cambios de nucledtidos indicados.

; \ DNA: TAC 'TCC‘!AAG'CAC AT
> mRNA: AUG - AGG -’ch - GUG - CUA— —

proteina: met arg phe val leu gy

e T
| =7 | ”‘;
en fase fuera de fase
(pautas de lectura)

(d) Mutacidn sindnima (silenciosa)

DNA: TAC -TCC -|GAC|-ACG - ATA——
mRBNA: AUG - AGG ' |CUG |- UGC - UAU— —
proteina: met arg | leu [ cys tyr ——
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1.-MUTACION GENICA
GAA GTA
c(DT c(A)T

ac.glutamico




1.-MUTACION GENICA

ADN (una cadena)

Nemdl =T TTTTTTIT

& A N TG R € AN

7 N
¥ \

Cambio T T TIIRITII
en una base |

individual

Adicion

FIGURA 10-20 Diferentes clases de mutaciones producidas por ios cambios de nucledtidos indicados.

C A T CclElT €€ AT
\ J/

-~ -\

C A T-C A{.‘G G/T C AT

‘-\ /

C A TT"QGKC-'AK T
|/‘

L

proteina: met arg | leu | cys tyr ——
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Anemia faiciforme
causada por un unico cambio

aminoacidico

Resulta al mutar el gen de la globina beta, que se encuentra en el
cromosoma 11.

-

Sustitucién db una adenina por
una timina_erj la secuencia de
aminoacidos dql gen

La malformacion de globulos rojos que dificulta la circulacion, por ello se
obstruyen los vasos sanguineos y los pacientes sufren sintomas como dolor
en las extremidades o mareos frecuentes. Los globulos rojos padecen de

una vida mas corta, provocando anemias continuas




TIPOS DE MUTACIONES

Segun la extension del materia
geneético afectado

v A4
| GENICAS GENOMICAS
Provocan Alteran el numero

{ CROMOSOMICA
Afectan a la
disposicion de genes
en el cromosoma

AN

2

S

cambios en la
secuencia de
nucleotidos

de un gen.

de cromosomas
tipico de la
especie.




0 Mutacidon cromosomica

Afecta a la estructura del cromosoma:

-

.

¥ RUOSOMALS
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uoisioAu) opeofdng opesiog

o !E Delecion || desaparicion de un segmento con
J23456?891[]*J234?890 Variosgenes
; : Trandecadsn || rotura de un segmento y su
zlzlalslsizialelo < wlzlzlalzlalaslelel | integracion en otra parte del
- ' cromosoma
Insercicn t d t
o rotura de un segmento y su
1 ﬂiﬁiﬂifﬁ* 23 agﬁﬂﬂ_ﬂgﬁo integracion en otro cromosoma
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Mutacidn cromosomica

é

Insercion

E =>
™ \__‘ I
romosoma 20 > I
- Cromocsoma 2

Tl anslocacion

1

Borrado Duplicado Inversion

X

Afecta a un
segmento
Cromosomico
que incluye
varios genes o
a

T aromosormas

completos

" (por exceso o

por defecto)

@
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TIPOS DE MUTACIONES

Segun la extension del material
genético afectado

- - /-v

CROMOSOMICAS GENICAS GENOMICAS
Afectan a la Provocan Alteran el numero
disposicion de genes cambios en la de cromosomas
en el cromosoma secuencia de tipico de la
nucleotidos especie.
de un gen.

b A

H ﬁ i i i
. 7 13 20 Trisomia 21
Sindrome de Down

1



Mutacion genomica
Afecta al numero de cromosomas:

Se debe a la aparicion de un cromosoma mas o a la

dotacion cromosomica com

leta

Afectan al namero normal de
dotaciones cromosomicas

v
EUPLOIDIAS|

Existe un solo Contlengn mas
de un juego
cromosoma de

completo de
cada par (n). cromzsomas

MONOPLOIDIA

POLIPLOIDIA

Incorporan un juego
de otra especie

TRIPOLIDES (3n) #—

TETRAPLOIDES (4n) |¢—

Afectan al nimero de

alguno

de los cromosomas

ANEUPLOIDIAS]|

Carecen de un
cromosoma de una

Poseen un

pareja de cromosoma de mas
homodlogos
3 l
MONOSOMIAS — TRISOMIAS
l En autosomas £ !
n cromosomas
S ot
SINDROME
TRIPLO X
SINDROME
DE DOWN CARIOTIPO
XYY

L,

POLIPLOIDES (Xn) |4

ALOPOLIPLOIDIA

SINDROME DE
KLINEFELTER

"_




EJERCICIOS MECANISMOS DE MUTACION

l

1. ¢Que puede causar una mutacion del tipo Insercion?

2. ¢ Que puede causar una mutacion del tipo Delecion?

3. ¢ué puede causar una mutacion del tipo Substitucion?

4. ¢ Qué puede causar una mutacion del tipo Duplicacion?
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