
L PRINCIPIOS DE GENÉTICA HUMANA

Los elementos responsables de la transmisión de los caracteres he-
reditarios, sean éstos considerados normales o patológicos para el indi-
viduo, se denominan genes. El substrato material de los genes, sabemos
que están constituidos por el DNA, y que se halla localizado en los cro-
"lomas del núcleo de las células.

Los caracteres hereditarios pueden ser definidos como cualquier
aracteristica que presenta el individuo, o bien en su fase de desarrollo,
en el individuo perfectamente evolucionado. Puede tratarse de una

Propiedad bioquímica, de una forma celular, de un carácter anatómi-
e3 > etc. Pero no pueden superponerse los conceptos de caracteres de un
individuo, aunque estos sean hereditarios y de contenido genético de los
ilúcleos de un individuo dado. Son cosas evidentemente diferentes, y,
aunque las características que presente un individuo, derivan directa-

ente de su constitución genética, todas las propiedades y circunstan-
cias que concurren en la acción. de los genes, hacen que estos moldeen.
una (leterminada apariencia exterior del individuo.

Se ha creado el termino de genotipo para referirnos a la constan--
génica o genética de un individuo; y el de fenotipo para la apa-

riencia externa. Apariencia que viene condicionada por el genotipo, las
L'Yes de acción de los genes, y las circunstancias exógenas y ambientales(11.4 concurren en el desarrollo del ser.
a El propósito de este capítulo es el estudio de la acción génica y
tinque lo más lógico es que un determinado carácter no se deba a la

eceión de un solo gen, sino a la interacción compleja de varios genes;
irwersamente que un gen influya no sólo en un carácter, sino en varios

ict»eión pleiotrópica), vamos a empezar considerando aquellos casos
d Cales de herencia simple de un factor único, en los cuales cada carácter
'Pende de un par único de bei; es decir, de dos únicos genes colocados

fi40 en cada lugar idéntico de un cromosoma homólogo. Y además un
" e1-1°.tipo dado se expresa en el fenotipo siempre en la misma forma.

Con este sistema de no estudiar al mismo tiempo todas las diferen-
genéticas, sino la herencia de las diferencias que dependen de pares

,,1 11, icos de bei, podemos aplicar las leyes de MENDEL de la herencia. Más
. (telante ya veremos los casos en los cuales esto no es cierto.

111111111n.-___
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Las diferencias entre dos individuos pueden ser en variantes de lo
que se considera normalidad, o bien entre rasgos normales o anormales.
Las pequeñas diferencias entre variedades normales es frecuente que
sean poligeneticas; es decir, que se deban a la acción de varios genes,
como la experiencia enseña, en cambio las diferencias muy llamativas
que distinguen fácilmente a las personas normales de las anormales, es
frecuente que se deban a una diferencia en un sólo par de bei. Esta
Esta circunstancia hace que el estudio hereditario de los rasgos anof-
males sea más difícil que el estudio de los normales, hecho este que tiene
gran importancia en el estudio hereditario de las enfermedades human

HOMOCIG6TICOS Y HETEROCIGóTICOS.

COMO los genes se hallan localizados en los cromosomas, y cada ir1"
dividuo humano presenta los cromosomas iguales entre sí, por parejas,
procedentes uno del padre y el otro de la madre; resulta que cada gen
en realidad se halla duplicado en el individuo. En un cromosoma píe'
cedente del padre y en uno procedente de la madre. A estas dos fornias
de un determinado gen se les denomina formas alélicas, o más
mente alelos. Cada alelo tiene un lugar determinado en el cromosoma',
que naturalmente es el mismo que corresponde a su pareja en el crome"
soma homólogo; y que se le denomina loci.

La única excepción la presentan los cromosorrias sexuales que en 13
especie humana no son homólogos, y por cuya causa determinan una
especial forma de herencia que se denomina 'ligada al sexo.

Las palabras gen y alelo se usan muchas veces sin discriminación,'
ya que en realidad un alelo es un gen. Pero un gen. puede tener O:
de un alelo. Es decir, los dos genes colocados en un mismo loci de a°
cromosomas homólogos pueden dar lugar cada uno de ellos a dos caraie-
teres distintos, aunque generalmente similares. Es distinto el caso ue
alelos colocados en locis distintos (o genes) que suelen dar lugar a ca's
racteres muy diferenciados. Parece como si la diferencia química de 10s
distintos genes fuera muy importante, mientras que la de los diferente
alelos de un mismo gen fuera sólo de orden menor.

Todo esto nos lleva al concepto de genes homocigóticos y hetef°;
cig6ticos. Si un gen posee el mismo alelo en sus dos bocis, se denoinini
homocigótico, y el individuo es homocigötico para aquel gen; si, por e
contrario, presenta alelos distintos en sus dos locis• es heterocigótico.

A su vez estos genes heterocigóticos lo pueden ser con respect°
caracteres normales pero diferentes para un mismo individuo (com o e,s
el caso de los distintos grupos sanguíneos); o con respecto a caracter'l
que determinan normalidad o anormalidad (como en el caso de la feni
cetonuria, por ejemplo).

Finalmente un individuo puede ser homocigótico o heterocigolic°
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en uno o en muchos locis, o puede ocurrir que sea homocigótieo para un
determinado gen o genes y heterocig6tico para otros.

HERENCIA DOMINANTE Y HERENCIA RECESIVA. ACCIóN INTERMEDIA Y CO-

150MINANCIA.

El fenotipo de los individuos viene condicionado por el genotipo
3ne presentan. Entonces, cabe preguntarse cuál será el fenotipo de estos
Individuos que son heterocigóticos para un gen determinado.

Los fenotipos que se presentan son los siguientes:
1. El individuo manifiesta las propiedades de las personas que tie-

nen uno de los dos alelos.
2. El individuo puede manifestar propiedades intermedias.
3. El individuo puede manifestar propiedades de los dos alelos.

,	 En el primero de los casos, si presenta un alelo A y otro B, y el
'nd ividuo presenta las características del alelo A, se dice que este alelo A
es dominante sobre el B, y que éste, a su vez, es recesivo con respecto
al A. Es este un fenómeno del desarrollo resultante de la acción génica,
Y que no siempre supone un mecanismo competitivo, pues en algunos
casos lo que ocurre es que uno de ellos no actúa en presencia del otro.

Vamos a estudiar las características de la herencia dominante y
recesiva.

Herencia dominante. — La presencia o ausencia de un alelo domi-
9ante se manifiesta siempre por la presencia o ausencia del carácter que
i'letermina. El individuo puede ser homocigótico para este carácter, O
'len heterocigótico, pero su fenotipo será en todo caso el mismo; el co-
i'respondiente al gen dominante.

Las diferentes combinaciones que pueden ocurrir entre dos proge-
nitores son las siguientes:
, — Que los dos sean homocigóticos DD X DD. Es una posibilidad
:ernota, por las condiciones familiares que deben concurrir. No necesita
ackiración el hecho de que todos los - hijos serían afectos.

Que uno de los padres sea homocig6tico DD, y el otro heterocigó-
'leo Dd. En este caso las posibilidades de formación son las siguientes:

D	 1)	 D	 d
DD	 Dd	 DD	 Dd

n , Todos los hijos, por consiguiente serán afectos. Pero también es una
'Ireunstancia muy rara.
ueo — Que uno de los padres sea homocigótico DD, y el otro homocigó-

, pero, dd; es decir, para el gen recesivo.
D	 D	 d d

Dd	 Dd	 Dd	 Dd
Todos los hijos afectos.
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— Que uno de los padres sea heterocigótico Dd, y el otro tambiéfi
Dd:

D	 d	 D d
DD	 Dd	 dd	 dd

De cada cuatro hijos, tres serán afectos y uno sano.
— Finalmente el caso más corriente, que uno de los padres sea he'

terocigótico Dd, y el otro homocigótico, dd.

Dd	 Dd	 dd	 dd
La mitad de los hijos serán. sanos y la mitad enfermos.
Al hablar de los hijos sanos e hijos enfermos, no queremos

por ejemplo, en este último caso que en una determinada fam
mitad de los hijos sean sanos y la mitad enfermos, ya que la distrif
del rasgo está gobernada por las leyes de la probabilidad, pero pa
der aplicar éstas posteriormente debemos conocer las posibili
teóricas.

De lo que acabamos de exponer podemos deducir las norma
damentales para la herencia dominante:

— El carácter no puede saltar una generación.
— El rasgo no aparece con más frecuencia en un sexo que er otr°'
— Los hijos de padres sanos no pueden sufrir la enfermedad.
— La proporción entre hijos sanos e hijos afectos, entre un :natil

-monio de un heterocigótico portador y uno sano, no se aparta de la pro-
porción 1:1, más que en lo que se esperaría como resultado del azar.

Herencia recesiva. — Se refiere a la transmisión de aquellos carac"
teres que no se manifiestan en presencia de su alelo dominante, v
por lo tanto, para que aparezcan en la descendencia es necesarioT'e
concurran en el individuo de un 'modo homocigótico.

Las posibilidades que se presentan son las siguientes:
— Que los dos sean homocigóticos RR X RR.
Lógicamente todos los hijos serán afectos.
— Que uno de los padres sea homocigótico RR, y el otro, sano he-

terocig6tico Rr:
R	 r

RR	 Rr	 RR	 Rr
Aparecen dos individuos enfermos y dos sanos pero portadores.
— Que uno de los padres sea homocigótico RR y el otro tarnI01'

pero rr.

Rr	 Rr	 Rr	 Rr
. Todos los descendientes serán sanos, pero todos serán porta °Ves'



CITOGENÉTICA	 133

— Que los dos padres sean heterocigóticos, Rr, sanos, pero porta-
dores:

R	 r	 R	 r
RR	 Rr	 rR	 rr

Aparecerá un hijo enfermo, dos sanos pero portadores, y uno sano
mocigótico, no portador.

— Que uno de los padres sea heterocig6tico Rr, y el otro homocigó-
tieo , rr.

Rr	 Rr	 rr	 rr
Aparecen dos hijos sanos y no portadores, y dos hijos sanos también

Pero portadores.
Las normas que se deducen para este tipo de herencia son las si-

[ientes:
Ambos padres X de los hijos que presentan algún rasgo recesivo

deben portar por lo menos uno de los alelos recesivos específicos. •
La unión de enfermo con enfermo sólo puede producir hijos en-

fermos.
, Las uniones entre sanos que originan hijos enfermos (por ser porta-
'lores) , originan, también individuos sanos.

Los rasgos típicos de la enfermedad, sólo suelen manifestarse entre
IlerMallOS, y no en los padres ni en otros antecesores.

Pero la aparición de una enfermedad en una descendencia de ante-
Pasados sanos, no quiere decir que sea debida siempre a un gen rece-
si lo , pues puede deberse a una nueva mutación.

Acción intermedia. — Es el hecho de que el gen heterocigoto dé lu-
ge a individuos que presentan características intermedias entre las de
1.0 ' dos teóricos homocigotos.

En la especie humana es difícil encontrar ejemplos; sin embargo, se
describe una acción intermedia en la voz de los cantantes. Un barítono
es el heterocigótico y los tenores altos y bajos los homocigóticos.

Codominancia. — En los grupos sanguíneos del hombre, el individuo
que presenta el alelo A y el alelo B, y por tanto es heterocigoto AB, no
Presenta ni una acción intermedia, ni dominancia para el grupo A o elgrupo B.

HERENCIA LIGADA AL SEXO.

Lo que acabamos de estudiar hasta aquí se refiere a los genes si-
tl.ados en los cromosomas homólogos. Pero el individuo humano, además

los 22 pares de cromosomas homólogos, o autosomas presenta dos
omosomas heterólogos, que no pueden aparearse morfológicamente, yclue son precisamente los dos cromosomas sexuales o gomosomas. El
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cromosoma X, que ha recibido de la madre o del padre, y el cromosom a Y
que sólo puede haberlo recibido del padre.

Una hembra, con dos cromosomas X iguales, tiene dos alelos de
todos los genes que se encuentran en el cromosoma X (ligados al cro-
mosoma X), y, por lo tanto, puede ser homocigótica o heterocigótica,
Pero un varón, como sólo posee un cromosoma X, sólo posee un alelo
de los genes ligados al cromosoma X, y se le denomina hemicigoto. Est°
condiciona las características de la herencia ligada al sexo, que a Su vez
puede serlo al cromosoma X, o al cromosoma Y; y naturalmente con ca-
rácter dominante o recesivo.

HERENCIA LIGADA AL CROMOSOMA Y.
El varón es hemicig6tico para los genes, o mejor dicho para los

alelos que se hallan localizados en el cromosoma Y. Por otra parte el
hecho de que sólo el varón pueda presentar el cromosoma. Y confiere
unas características típicas, que la hacen inconfundible a este tipo de
herencia.

Aquí no cabe la posibilidad de que se trate de herencia dominante
o recesiva, puesto que aun en el caso teórico de que se trate de un
recesivo, no podría manifestarse tal condición por falta del otro alel°
-equilibrador".

Los genes localizados en la parte no homóloga del cromosoma Y
pasarán directamente de padre a hijo varón, y estos a su vez, sólo p0"
drán transmitirla a los varones.

Las hembras, por otra parte, no pueden sufrir la enfermedad:
naturalmente transmitirla a su descendencia.

Pero como hay rasgos que sólo se manifiestan en el varón (el to
cr

t011°

de la voz) y que sin embargo no están sus genes localizados en el 1
mosoma Y, sino en un autosoma, para estar seguros de que un gen est
ligado al cromosoma Y, de que no dependen en igual forma de los alel°s
transmitidos por los padres.

HERENCIA LIGADA AL CROMOSOMA X.

Los varones reciben el cromosoma X de sus madres, y las hemWas
lo pueden recibir de la madre o del padre. A su vez los varones 5(5110°
pueden transmitirlo a las hijas, mientras que las hembras lo mism()
pueden transmitir a los hijos varones como a las hembras. ,j,10Estos genes ligados al cromosoma X pueden ser a su vez de t
dominante o de tipo recesivo.

Si se trata de un gen dominante la enfermedad la pueden transilli;
Ao›tir lo mismo los varones que sólo poseen un cromosoma X, y son y

tanto hemicigóticos para ese gen; como las hembras que poseen d's
cromosomas X, son heterocigotas, pero como el gen es dominante, esta
enfermas, de todos modos.
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Xd X	 X Y
XXd	 dxy	 XX	 XY

Aparecerán enfermos un hijo varón yuno hembra. Los otros dos
manos serán sanos.
Los mismos resultados se obtienen en el caso de que se trate de un

onX"Y con una hembra XX, solo que entonces sólo estarán enfermos
hijos hembras y lógicamente no podrán recibir el cromosoma Xd,.
varones.

Xd Y	 X X
XX	 XdX	 XY	 XY

Si se trata de una hembra enferma homocigótica XdX", con un va-
sano, todos los hijos, sean varones o hembras, se hallarán afectos.

, Este tipo de herencia es muy raro, pero en algunas familias un
delecto del esmalte dental se hereda como un gen dominante ligado al
cromosoma X.

Si el gen ligado al cromosoma X es de tipo recesivo, pueden darse
siguientes combinaciones:
— Que se trate de dos progenitores enfermos, homoeigotos X'X', y

len icigoto XrY.
Se trata de un hecho casi sólo teórico. Pero en este caso, todos los

)s varones o hembras se hallarían enfermos.
— Que se trate de una hembra enferma XrXr, con un varón sano XY.

Xr Xr	 X	 Y
XrX	 XrY	 XrX	 XrY

Aparecerán los hijos varones enfermos, y las hijas hembras sanas>
70 portadoras.

— Que se trate de una hembra sana, heterocigota XrX, con un va-
enfermo hemicigoto XrY.

Xr X	 Xr	 Y
XrXr	 XrY	 XXr	 XY

Aparecen una hija enferma, y una hija portadora pero sana, y un
'611 enfermo y un varón sano.

— Finalmente el caso más corriente, si se trata de una hembra sana
ro heterocigota, portadora, con un varón sano, lo que ocurre es lo si-
lente:

Xr X	 X	 Y
XrX	 XrY	 XX	 XY

Es decir, en la descendencia habrá una hija sana, pero portadora
a hija sana y no portadora, un hijo varón enfermo yun hijo varón sano.

Debido a la dificultad para localizar las hembras portadoras es el
'Mplo típico de esta clase de herencia.

Las hembras no sufren la enfermedad pero la transmiten a sus hijos
varones.

her
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Los varones enfermos no pueden transmitir la enfermedad a sus 1 ii0S

varones.
Las hembras no sufren. la enfermedad, pero puede recibir el gen

anómalo lo mismo de su padre como de su madre.

HERENCIA PARCIALMENTE LIGADA AL SEXO.

Hay una modalidad de herencia ligada al sexo que se equipara bajo
todos los conceptos a la herencia autosómica. Se trata de la herencia
que se transmite por alelos que están localizados en los cromosomas
sexuales, pero en sus partes homólogas, apareables, y por lo tanto prác"
ticamente iguales a segmentos de cromosomas autosómicos, para estos
efectos.

Se trata de la primera excepción a las reglas de la herencia hg

al sexo.
Otra excepción a este tipo de herencia lo constituye el problema

ligamiento al sexo parcial.
Resulta que, como se ha demostrado mediante estudios en algunos

mamíferos (en la rata), los cromosomas sexuales X e Y, no se comport
como dos cromosomas no apareables por completo, sino que durante la
miosis se aparean en una determinada sección de cada uno. Resulta
entonces que los segmentos que se aparean son genéticamente ho 316'

logos, y sólo son heterólogos aquellos segmentos que no se aparean
Este apareamiento de los segmentos homólogos de los dos crorno-

somas X e Y cobra una importancia extraordinaria en el momento de
producirse el crossing over, durante la meiosis de los cromosomas. De
este modo un determinado alelo que se halle íntimamente asociado CO''

el cromosoma X puede aparecer en la descendencia en el cromosom a 1"'
y viceversa.

A partir de este momento, y para todos los efectos, las leyes (11-1,e
rigen este tipo de herencia son las mismas que para la herencia auto
mica, de la que es muy difícil de diferenciar. Se diferencia claramOte
sin embargo del ligamiento completo al cromosoma X o al Y.

Veamos unos ejemplos de la importancia de esta herencia.
Si A es el gen dominante, unido a un autosoma, ya sabemos

la unión Aaxaa, producirá números iguales de hijos Aa y aa, y el que s
varones o hembras dependerá sólo del azar. Y esto ocurrirá así lo mi:
si la madre es Aa y el padre es aa, o viceversa.

Pero si A es un gen que está incompletamente ligado al sexo, el
caso de que Aa sea la madre y aa sea el padre, la proporción de varc
o de hembras afectos será la misma, ya que el A incompletament
gado al cromosoma X lo Mismo puede pasar en la descendencia al
varón o a la hembra. Sin embargo, si los padres son Aa el varón, y a
hembra, deben esperarse frecuencias diferentes en los genotipos Aa

ele
eaIl
fri0

a la
aa
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los dos sexos. Pues bien, estas frecuencias que pueden esperarse en
ambos casos son las que deben variar en forma inversa a la frecuencia
COn que se intercambian los alelos A y a entre los segmentos homólogos
de los cromosomas X e Y de los padres.

Supongamps dos padres Xa Xa X XA ya . Los gametos que se forma-
n serán:

Xa por parte de la madre, y XAya , y XayA, por parte del padre,
ccuio consecuencia del fenómeno del cross- ing over, entre estos segmen-
tos homólogos del cromosoma X y del cromosoma Y del padre. El re-

ltado será:
Xa,	 XAya	 XaYA

sin croosing over	 con croosing, over
XaXA	XaXa	 XaYa	 XaYA

hijas	 hijos
Si en el 90 por ciento de los espermatozoides no se producen carn-
el 90 por ciento de las hijas heredarán el A, y el 90 por ciento de

lOs hijos heredarán el a de su padre. En el 10 por ciento restante, como
Se ha producido el croosing over el 10 por ciento de las hijas heredará
el a , y el 10 por ciento de los hijos heredará el A de su padre.

Como ya sabemos que, en circunstancias normales un individuo
heredará el gen dominante de su madre, y lo transmitirá solamente

SUS hijas. Pero en el caso de que se produzca este fenómeno estudiado
resulta que lo heredarán también sus hijas en la misma proporción en
3-le se efectúe el intercambio. Los individuos en los que ha ocurrido el

tercambio son aquellas hembras diferentes de sus abuelas paternas,
Y aquellos varones que son como ella. Y viceversa. De tal modo que se

lede decir que se trata de aquellos individuos no afectados y que son
(1 2 mismo sexo que el abuelo no afectado.

Como en los otros tipos de herencia, los genes incompletamente
gados al sexo pueden ser de tipo dominante o de tipo recesivo, y en
Trlhos casos siguen las reglas generales para cada tipo de herencia. Sin
rlbargo , como su identificación es muy dificil, en la actualidad y pasa-

Una fase de falsa euforia, no puede reconocerse ningún caso conclu-
4de de herencia recesiva o dominante incompletamente ligada al sexo.

La transmisión de los caracteres hereditarios en el ser humano no
ernpre siguen estas reglas que hemos dado hasta este momento. Por

tin lado, a causa de los problemas que plantea la genética de poblacio-
4eS > el estudio de las proporciones genéticas (ya que lo que interesa no

el número teórico que debe aparecer de afectos, sino la probabilidad
de que lo sea un individuo determinado), las interacciones prenatales y

determinación del sexo. Y por otro lado los mismos genes objeto del
estudio de las leyes de la herencia presentan variaciones que influyen

°tablemente en la manifestación de los caracteres que determinan.
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GENES LETALES Y SUBLETALES.

Aun en el caso más simple de que un carácter venga determinado
por un par de loci único, la variabilidad normal de muchos rasgos In
manos se debe a la presencia de alelos diferentes en los distintos indiv
duos. Así hay alelos cuya concurrencia dota de condiciones favorablE
a un individuo, y otros que lo dotan de condiciones desfavorables (pc
ejemplo para sufrir una enfermedad) dentro de la normalidad.

Pero es que además hay alelos denominados letales que no permiten
la supervivencia del embrión. Otros denominados subletales conducen
a la muerte en la primera fase de la vida del individuo. En los dos cascs
puede tratarse de genes de tipo dominante o de tipo recesivo. En el Pri-
mer caso ha de tratarse de una mutación, ya que por definición el indi-
viduo afecto de un gen letal no puede tener descendencia.

La presencia de estos genes impide la normal transmisión hered i
-taria dentro de una determinada familia.

VARIACIONES EN LA EXPRESIÓN DE LOS GENES.
• Un genotipo determinado no se expresa siempre del mismo modo;

es decir, con un fenotipo determinado. Estas diferencias de expresión n°
se deben a mutaciones que sufren los genes, pues está comprobado q u e
éstos son muy estables, sino que se deben a la variabilidad del complejo
de reacciones con que estos genes se manifiestan. Es decir, se trata de
consecuencias variables de genes constantes.

En ocasiones un gen de tipo dominante no llega a manifestar ple-
namente sus efectos, sino que lo hace en una forma más larvada o roe"
flor de la que él deberá ser normal. Un gen que puede o no puede man
festarse plenamente se llama incompletamente penetrante.

Puede ocurrir que ni siquiera llegue a manifestar sus efectos, corn°
el caso de la camptodactilia; o bien las manifiesta sólo en parte, como el1
el caso de la enfermedad de las escleróticas azules y la fragilidad Ósea.

Otras veces la enfermedad sólo se manifiesta en la edad adulta, Y
es también una variación en la expresividad del gen. Ejemplo típico ( s
la corea de Huntington, que a pesar de que suele manifestarse a par':
de los 40 años, muchas veces lo hace en los primeros anos de la vida, o e°
edades muy avanzadas.

Finalmente un mismo alelo dominante puede causar grados disti',' -
tos de una misma acción. Esto ocurre por ejemplo con la braquidacta
del quinto dedo. Todos los individuos poseen, pero en grado muy di'
tinto.

El término de penetración queda reservado así, para expresar
presencia o ausencia de la expresión de un gen, y la expresividad
aplica a la variabilidad de esta expresión.

Los factores que pueden ocasionar una variación de la expreW
génica pueden ser internos o externos, aunque sea dificil identificarlo

i-

s
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CENES MODIFICADORES.

Se trata de unos genes, cuyo mecanismo real de actuación se des-
-, 9110ce,'pero que tienen un efecto determinante sobre la penetrancia y

exPresibilidad de otro gen importante para la especie.
Estos genes modificadores no tienen ninguna acción sobre el rasgo

1.1te controle este gen principal, y su presencia o ausencia no depende
'cle ellos directamente, sino que aquéllos sólo actúan mediatizando la
keión del gen determinante y principal.

En la especie humana son muy difíciles de demostrar, pero deben
'ser tenidos en cuenta para no establecer juicios equivocados.

CENES SUPRESORES.

p En estos genes un gen determinado suprime el efecto de un gen.
' lledel producir situaciones genéticas que parece contradecir los hechos
establecidos.

RASGOS LIMITADOS AL SEXO.

Son genes limitados al sexo, en sus efectos. Ya hemos citado ante-
11°Miente que no deben ser confundidos con la herencia ligada al sexo,
)1a que lo que ocurre es que solamente se expresan fenotípicamente
e tì Sexo determinado. En el caso menos extremo de que se manifiesten

, los dos sexos, pero de forma algo diferente, se llama herencia con-
t,1.91a (1 1. por el sexo, o modificada por el sexo. Por ejemplo, la penetración.
`tel labio leporino es más alta en los varones que en las hembras y lo mis-
41° la gota.

ALELOS MULTIPLES.

En lo que hemos venido considerando hemos supuesto que cada
earácbr venía regido sólo por dos alelos. Pero no es así en muchos„_

8"s • Muchos genes tienen más de dos formas alélicas; es decir, no sólo
11Ste 	 alelo para lo normal, y otro para lo anormal, sino que puede,ter

múltiples alelos para diversas formas de un mismo carácter. A ve-
los efectos son de tipo cuantitativo, otras veces son de tipo cualita-

, Gn ejemplo fundamental en la especie humana lo constituyen los
gctil)0 ; sanguíneos.
ge 

De todos modos como los alelos no son más que variedades de un
que ocupan siempre un locus determinado, las reglas de la transmi-d

e los alelos múltiples son las mismas que cuando se trata de un
ímico de bei.

HERENCIA POLIaNICA .
. Has

N	 ta aquí hemos supuesto que un carácter determinado venía re-
t iir,

o
 ,
a-
 por un solo gen, tuviera éste un par único de alelos, o bien, se tra-

't e alelos múltiples. Pero es que la mayoría de los rasgos hereditarios
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no se manifiestan sólo corno pares de fenotipos determinados (es dec
estatura alta o baja, por ejemplo), sino que abarcan una amplia variacie

Algo de esta variabilidad se debe a la influencia del medio inter
o del medio externo. También un componente importante es la prese
cia de alelos múltiples. Pero todo esto no puede explicar la amplia vari
dad de la extensión.

Estos hechos que ya llamaron la atención de MENDEL trabajando
con unas flores blancas y rojo-púrpuras, le sugirieron la explicación de
que más de un par de genes estaba involucrado en las variaciones qi
aparecían en el color de las células hijas.

La primera vez que esta teoría fue estudiada en la raza humana se
aplicó al color de la piel. Las variaciones que se presentaron se inter-
pretaron al principio a causas de que el color de la piel se hallaría con'
trolado por dos loci independientes cada uno con los otros alelos. 1511
determinado color tendría lugar por la acción aditiva de los alelos que
lo controlan, y al ser sustituido uno de estos alelos por otro que contr Ol .
otro color, en la generación resultante de un cruce de hombres y n111-
jeres de colores distintos, aparece un heterocigoto que produce una can'
tidad intermedia de la de los homocigotos.

Investigaciones posteriores han señalado discrepancias que requi
ren modificaciones. Así al estudiar todos los tipos humanos de color,
vio que la clasificación en sólo cinco grupos no era cierta, sino que hab
un continuo abanico de gradación de colores.

Se obtiene una mayor interpretación de los hechos si se supone
que las diferencias de color son controladas por un número mayor de
genes de naturaleza igual y efectos aditivos. En concreto, para explicaf
las diferencias entre los africanos y caucásicos, se necesita la acción de
cinco grupos de genes, o de seis en algunos casos.

La aparición de unos determinados fenotipos que lo hacen con nij,s
frecuencia que otros en los casos de herencia poligénica, hace que tod°
el conjunto adopte la forma de la denominada curva normal. Esta pre-
senta un máximo número de frecuencias de un determinado fenotipo,
mientras que las demás se van alejando de la máxima en ambos sentidcs.
Un ejemplo especialmente significativo es la distribución de alturas entre
una agrupación humana determinada.

Esta distribución puede venir condicionada por el propio mecanisni°
de la herencia poligenética, pero también puede aparecer motivada po'
factores puramente ambientales, que modifican la manifestación fenoli-
pica de un mismo genotipo. Lo más probable es que esta distribución de
frecuencias se produzca por dos motivos a la vez. La distribución de
un fenotipo será el resultado de la variabilidad de ambas influencias'
genéticas y ambientales.

La acción de la herencia poligéinca tiene uña importancia capit
1

ir,
n.
-10
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e-
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e-
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en la obtención de híbridos que son mejores que los padres que los
Producen.

En efecto, supongamos el cruzamiento de dos individuos AABB
43h, en los cuales A y B son dominantes y de acción aditiva, de tal
l'Iodo que cuando e stá presente A, lo mismo que en forma homocigótica
"11-1 0 en forma heterocigótica, hace que el rasgo que sea aumente en diez

ipidades imaginarias el valor, por encima de cuando aparecen aa. Y de
ka misma manera actúa B, en relación con bb.

Así el ab padre AABB valdrá 120, si por ejemplo aceptamos que
aabh vale 100.

En la primera generación aparece descendencia AaBb que vale por
que hemos dicho 120; es decir, igual que uno de los padres.

Pero en la generación posterior ya aparecerán tres tipos de feno-
'Pos que serán 100, 110 y 120. Pero a partir de aquí, y cruzando los
Padres AAbb X aaBB que tienen un valor de 110, se obtienen hijos AaBb
14 valen 120; es decir, más que sus padres.

Lo que aparece, es pues que un determinado rasgo es más apa-
rente en los heterocigotos poligénicos que en sus mismos homocigotos.

Pero la herencia poligénica no siempre se refiere a rasgos que sean
ariables en forma continua, sino que puede controlar rasgos llamados

'Ilternativos. Es decir, un defecto determinado, por ejemplo, no sólo
Pinede existir o no existir, sino que puede adoptar una serie de modalida-
(t'es intermedias o menos acusadas, o más acusadas, pero siempre perfec-
ialnente independientes. Por ejemplo a partir de un esbozo se pueden.
°rmar los dedos normales, o más o menos.

Esto es lo que ocurre posiblemente con mucha frecuencia en el ser
(linnano, con una serie de defectos que evidencia una base genética, pero

no podemos encontrar su mecanismo hereditario. Puede ser que un
l'efecto raro sólo aparezca cuando un individuo cuente con, por ejem-

iji°, siete alelos aditivos que potencialmente puedan causar defectos, de
'Ida ocho alelos que tienen cuatro pares de genes determinados.

Aunque se trate de un individuo enfermo, se casará lógicamente con
(1144 hembra que tenga pocos o ninguno de estos alelos que originan un
t efecto poco frecuente. Entonces los hijos serán normales porque no
ps

dran el número de alelos necesarios para que se manifieste el defecto.
t tos a su vez lo másp osible es que se casen con individuos que no
f an tampoco este raro defecto. Y así sucesivamente serán todos con
ellotipo normal hasta que encuentren a un individuo que posea en su
ierlotipo, estos alelos, procedentes de otra familia, o de una rama aleja-

de la misma. Entonces la suma de los alelos de los dos cónyuges
e Izará el número necesario para que se manifieste su efecto aditivo
ti forma de la aparición del defecto.
h Vemos pues que la herencia poligénica nos ayuda a comprender
eehos que no pueden ser explicados por medio del concepto de gen con
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dos únicos bei. Nos permite aclarar algunas causas de la variabilidad dé
los hechos humanos. Sin embargo en la transmisión hereditaria queda0
factores que influyen en los resultados. Vamos a repasar la consangu i

-nidad, y la influencia que puede tener el medio ambiente. La impor-
tancia del crossing over ya fue acentuada al hablar de la herencia
incompletamente ligada al sexo. Y la aparición de una mutación; es decir,
la aparición de un alelo nuevo a partir de uno existente tiene el interés
de que plantea arduos problemas para averiguar si verdaderamente es
im alelo nuevo, mutado, o se trata de un alelo con una penetración in-
completa, y por eso no se había manifestado, o se trata de un alelo rece'
sivo, que hasta aquel momento había sido portado de forma heterocigO

-tica, y finalmente que fuera ligado al sexo y no se haya manifestada
hasta la aparición de un macho.

CONSANGUINIDAD.

En genética humana tiene una importancia capital los matrimonios
entre personas de una misma familia. Cuando se afecta el cruzamient°
entre dos parientes las leyes que se aplican para el cálculo de probab ili-
dades dejan de ser útiles, ya que la posibilidad de que en los hijos de
estos matrimonios aparezcan o se encuentren unos alelos determinados
es mucho mayor que en los hijos de individuos que no guarden ningffil
parentesco. Los hijos de estos matrimonios es muy fácil que sean homod-
góticos para muchos alelos.

Al hablar de parentesco nos referimos a parentescos de tipo "gené-
tico", ya que por ejemplo el matrimonio entre un individuo y un herroa"
no de su difunto cónyuge no es un matrimonio consanguíneo, aungoe
desde el punto de vista social sí lo sea. E inversamente entre individuos
de un determinado ambiente o círculo social puede ocurrir que haya
consanguinidad aunque ellos no se reconozcan. parientes. Tal es el cas°
de ciertas comunidades religiosas, de ciertas tribus o pueblos de alguOs
países en los que el aislamiento hace que siempre se produzcan ~rito°.
lliOS entre un mismo círculo y al final todos tengan muchos antepasados
comunes. Afortunadamente debido a las nuevas condiciones culturales
y de comunicación de masas van desapareciendo de estos hechos la
consaguinidad en general.

Otro hecho que interesa resaltar es que el matrimonio entre
sanguíneos no es malo en si mismo. Es decir, la consanguinidad no effir
diciona la aparición de un alelo determinado, que ya existía en los Pa'
(ires, lo que hace es que éste se pueda manifestar más fácilmente . De
resultas de éstos, y como en genética humana con lo más fácil de trab
jar es con las enfermedades o con los defectos hereditarios, resulta (1°
se asocia la consanguinidad con la aparición de taras para la raza, eualY
do lo mismo puede ocurrir que lo que en realidad ocurra es que se Pf();
duzca un beneficio al hacer coincidir a unos alelos que posiblemente s°1
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favorables y beneficiosos. Es decir, el entrecruzamiento tiende a sacar a
la luz alelos recesivos que pasaban desapercibidos en forma heterocigó-
tica, y que es más fácil que ahora se manifiesten al ser mucho mayor la
Posibilidad de que aparezca un hijo homocigótico. Como los fenotipos

. hornocigóticos desfavorables son más evidentes, se valora más esta posi-
bi lidad; sin embargo, es lógico que la posibilidad de que aparezca una
homocigosidad favorable, tenga también una probabilidad muy alta.

La frecuencia con que las uniones consanguíneas conducen a la
aparición de determinadas homocigosidades, depende del tipo de unión
(pie se trate y su fórmula cuantitativa depende a su vez del mecanismo
de transmisión alélica, ya sea dominante, recesiva o ligada al sexo, o
cualquiera de las variantes.

De todos modos está claro que el riesgo de aparición de un defecto
en un hijo de unos padres que lo sufren es mucho mayor que lo normal
Si hay consanguinidad entre éstos. En padres consanguíneos, pero nor-
%les, también debe de aceptarse que la probabilidad de aparición de
;in defecto común que se transmita por un gen recesivo, en uno de sus
ni jos es mayor, ya que aunque se consideren normales es muy difícil po-
der demostrar que una persona no es portadora de un gen recesivo en
forma heterocig6tica. El hijo tiene más posibilidad de ser homocigótico
que un hijo de un matrimonio de no consanguíneos.

La primera deducción es que deben de impedirse los matrimonios
%sanguíneos, pero hay una consideración que no debe ser pasada por
alto. Si se evita este matrimonio se evita la aparición de un homocigótico,
Pero no debe olvidarse que cuantos más heterocigotos existan más posibi-
lidades hay de que se encuentren en generaciones sucesivas (una vez
Perdido el control del parentesco) y entonces aparecen todavía más ho-
41°eigóticos; el otro modo con la aparición del homocigoto ya en la pri-
14era generación es fácil que ya dos alelos recesivos (según de que enfer-
41, edad se trate) sean ya eliminados por falta de descendencia. Se trata
'le consideraciones genéticas y en modo alguno éticas, pero que ayudan a
r°41per el equívoco de la común asociación que se tiene entre la unión
Consanguínea y la aparición de una tara para la raza.

HERENCIA Y MEDIO.

f Ya sabemos que dos mismos genotipos pueden dar lugar a distintos
„enntipos a causa de la acción del "medio". Por medio entendemos to-
as aquellas influencias no genéticas que influyen en la expresión de los

e' lracteres que determinan los genes y que actúan antes, durante o des-
Pues del nacimiento.

, Ningún rasgo puede ser determinado sólo por la acción genética o
sr°10 por la influencia del medio. Por eso es imposible de averiguar si un
asgo se debe al medio o se debe a una influencia genética de un modo
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cuantitativo. Lo que puede intentarse averiguar entre dos individuos
que es lo que se debe a las variaciones ambientales a que están sometidos

Por otra parte la acción que efectúa un medio dado sobre un geno
tipo, no siempre es la misma que la que efectúa sobre otro. Es decir, un
determinado genotipo puede adoptar una expresión externa por la in-
fluencia de cierto medio, y una expresión completamente distinta en otro
medio.

Desde el punto de vista práctico esto es fácil de demostrar en all'
males, en los cuales se pueden conseguir individuos isogénicos (es decir,
con el mismo genotipo) y unos medios ambientales perfectamente con-
trolables. En el hombre no es posible en la mayoría de los casos contro
lar la circunstancia en la que se desenvuelve un genotipo dado. Ha'
ciertos casos en los cuales nos acercamos a las condiciones teóricas.
ejemplo más significativo es el de la gemelaridad. En el caso de que los
gemelos sean idénticos se puede estudiar la influencia de un medio dis
tinto sobre un mismo genotipo. Y en caso de que sean. gemelos no idén
ticos se puede estudiar la influencia de unas mismas condiciones atn
bientales sobre un genotipo distinto.

En todas las circunstancias se ha podido demostrar la interacción
que existe entre constitución genética y medio externo en el cual este se
desarrolla.
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