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Antes de comenzar este capitulo, debes estar seguro
de entender las relaciones de dominancia (secciones
13.2, 135y 13.6), la expresion génica (9.2, 9.3) y

las mutaciones (9.6). Emplearas tus conocimientos
sobre los cromosomas (8.2), la meiosis (12.3, 12.4),
los gametos (12.5), el ADN (8.6) y la determinacion
del sexo (10.4). En el contexto de los trastomos gené-
ticos, te remitiras a los errores de muestreo (1.8),

los aminodcidos (3.5), los lisosomas (4.8), la corteza
celular (4.10), las vias metabdlicas (5.5), la tirosinasa
(5.4), los pigmentos (6.2) y los oncogenes (11.6).

Conceptos clave

Seguimiento de los
caracteres o rasgos
humanos

Los patrones de la herencia
observados en los humanos
se determinan al seguir los
caracteres O rasgos a través
de las generaciones en los drboles genealdgicos.
Los tipos de caracteres seguidos en este tipo de
estudios incluyen anormalidades genéticas o sin-
dromes asociados con trastornos genéticos.

Herencia autosémica

Puede seguirse la pista de

muchos caracteres o rasgos

humanos hasta encontrar los

alelos dominantes y recesivos

9 en los autosomas que los

determinan. Estos alelos se
heredan en patrones caracteristicos: los alelos
dominantes tienden a aparecer en cada gene-
racién; los alelos recesivos pueden saltarse
generaciones.



14 Herencia humana

Tonos de piel

El color de la piel humana comienza con los melanosomas. Estos organe-
los de las células de la piel producen dos tipos de pigmentos melanina:
uno café-negro y el otro rojizo. La mayoria de las personas tienen el
mismo ndmero de melanosomas en la piel. Las variaciones en el color
de la piel se presentan porque los tipos y cantidades de melaninas varfan
entre las personas, como también varfan la formacién, transporte y distri-
bucién de los melanosomas.

Las variaciones en el color de la piel pudieron haber evolucionado
como un equilibrio entre la produccién de vitamina y la proteccién ante
los efectos dafiinos de la radiacién UV. La piel oscura pudo haber sido
benéfica bajo condiciones de intensa radiacion solar en la sabana afri-
cana, donde evolucionaron los primeros humanos. La melanina actla
como un bloqueador natural porque evita que la radiacién UV degrade
las moléculas de dcido félico, una vitamina esencial para la formacién de
los espermatozoides y para el desarrollo embrionario. Los nifios nacidos
de mujeres de piel clara que se exponen a altos niveles de radiacion solar
tienen un riesgo mayor de presentar defectos de nacimiento.

Los primeros grupos de humanos que migraron hacia regiones con
climas mds frios se encontraron menos expuestos a la radiacion solar. En
estas regiones, la piel mas clara debié haber presentado algun tipo
de ventaja. ;Por qué? Porque la radiacién UV estimula la produccién de
vitamina D, una vitamina esencial, en las células de la piel. En las regio-
nes donde la exposicion a la luz solar es minima, el dafio que causa la
radiacion UV es menor que el riesgo de una deficiencia de vitamina D,
lo cual tiene graves consecuencias en la salud y en particular para el
desarrollo de los fetos y los nifios. Las personas con piel oscura tienen un
mayor riesgo de padecer esta deficiencia en regiones donde la exposicién
a la luz del sol es minima.

El color de la piel, al igual que otros rasgos humanos, tiene un funda-
mento genético. Mds de 100 productos génicos estdn involucrados en la
sintesis de melanina y en la formacién y disposicion de los melanosomas.
Las mutaciones en algunos de estos genes pudieron haber contribuido a las
variaciones regionales en el color de la piel humana. Piensa en el gen
SL(24A5 del cromosoma 15, el cual codifica una proteina de transporte
localizada en la membrana de los melanosomas. Casi todas las personas

de origen africano y nativos norteamericanos o del este de Asia, portan
el mismo alelo de este gen. Entre 6000 y 10000 afios atrds, una mutacion
dio origen a un alelo diferente de este gen. La mutacién, una sustitucion
de un solo par de bases, modificé el aminodcido nimero 111 de la pro-
tefna de transporte, convirtiendo la alanina original en una treonina.

Este cambio resulta en menores cantidades melanina y, por lo tanto, en
una piel mds clara que la que producen los alelos africanos originales.
Actualmente, casi todas las personas con antepasados europeos portan
este alelo.

Una persona que es producto de la mezcla de razas puede producir
gametos que contienen diferentes combinaciones de alelos, tanto para la
piel oscura como para la clara. Es poco comun que uno de esos gametos
contenga todos los alelos que determinan la piel oscura o todos los que
determinan la piel clara, pero puede llegar a pasar (figura 14.1).

El color de la piel es sélo uno mds de los muchos caracteres humanos
que varfan como resultado de mutaciones en un solo nucleétido. La
pequefia escala que ofrecen estos cambios, nos recuerda que comparti-
mos el legado genético de un ancestro comun.

Figura 14.1 La variacion en el color de la piel
humana (derecha) comienza con diferencias en los
alelos heredados de los progenitores. En la pdgina
opuesta, las mellizas Kian y Remee, nacidas en el
2006. Las dos abuelas de las nifas son descen-
dientes de antepasados europeos y tienen piel
clara. Sus dos abuelos descienden de antepasados
africanos y tienen la piel oscura. Las dos gemelas
heredaron de sus padres, producto de la mezcla
de razas, diferentes alelos de algunos de los genes
que determinan el color de la piel. La apariencia
de sus hijas sugiere que los padres deben ser
heterocigotos para dichos alelos.

Herencia ligada

al sexo

El cromosoma X con-
tiene cerca de 10 por
ciento de los genes
humanos, es decir, los
alelos de este cromo-
soma afectan a demasiados caracteres.

Cambios en la
estructura y nUmero
cromosdémicos

Un cromosoma puede
experimentar un cambio
permanente a gran escala
en su estructura o puede

cambiar el niimero de autosomas o de cro-

Pruebas genéticas

Las pruebas genéticas
proporcionan infor-
macién sobre el riesgo
de transmitir un alelo
dafiino a algtin individuo
de la descendencia.

Los patrones de herencia de dichos
alelos ligados al cromosoma X tienden a
diferir entre hombres y mujeres.

mosomas sexuales. En los humanos, estos
cambios causan trastornos genéticos.

Después de la concepcidn, existen varios
métodos de analisis prenatal que pueden
revelar anormalidades o trastornos genéti-
cos en un feto o en un embrién.



Andlisis genético humano

) Los genetistas estudian los patrones de la herencia en
humanos al seguir los trastornos genéticos y anormalidades
a través de las generaciones de las familias.

) La representacién de las relaciones genéticas en el arbol
genealdgico, revelan los patrones de la herencia de rasgos
o caracteres particulares.

€ Vinculos a Errores de muestreo 1.8, Cromosomas 8.2, Domi-
nancia 13.2, Patrones complejos de la herencia 13.6

Algunos organismos, entre ellos las plantas de chicharo o guisante
y las moscas de la fruta, son ideales para realizar analisis genéticos,
porque tienen relativamente pocos cromosomas y se reproducen
rapidamente bajo condiciones controladas, ademas de que su
manipulacion representa pocos problemas éticos. Ademds, el
sequimiento de un rasgo a lo largo de las generaciones puede
realizarse en pocas de ellas. Sin embargo, los humanos plantean
una situacion distinta. A diferencia de las moscas criadas en un
laboratorio, nosotros vivimos bajo condiciones variables en dife-

] masculino
O femenino

+—O matrimonio/apareamiento

m descendencia

individuo que presenta
m e el rasgo estudiado

<> $€X0 No
especificado
I, I, N1, V... generacion

A Simbolos estandar utilizados en el &rbol
genealdgico.

55
6,6
11 B
585 6,6 6,6
6,6 5,5 515)
v mooUmoUmOD e
585) 55 585 585] 5,6
6,6 6,6 6,6 6,6 6,7
Y
6,6
* El gen no se expresa en este portador. 6,6

B Arbol genealdgico de la polidactilia: un trastorno caracterizado por la presencia de dedos
adicionales en manos o pies. Los nimeros negros representan el nimero de dedos en cada
mano, los nimeros rojos representan el nimero de dedos en cada pie. Aunque también
puede ocurrir en forma independiente, la polidactilia es uno de varios sintomas del sindrome
de Ellis-van Creveld.

C Derecha, érbol genealdgico para la enfermedad de Huntington: una enfermedad que causa
la degeneracion progresiva del sistema nervioso. La investigadora Nancy Wexler y su equipo
elaboraron este arbol genealdgico utilizando datos de cerca de 10000 venezolanos. Su andli-
sis de individuos afectados o no afectados reveld que el responsable es un alelo dominante
del cromosoma 4 humano. Wexler esté particularmente interesada en el trastorno porque
éste ocurre en su familia.

Figura14.2 Animada Arbol genealdgico.

rentes lugares y vivimos tanto tiempo como los genetistas que nos
estudian. La mayoria de nosotros seleccionamos a nuestras parejas
y nos reproducimos cuando lo deseamos. Nuestras familias son
pequenas, por lo que los errores de muestreo (seccién 1.8) son un
factor importante en los estudios de genética humana.

Por lo tanto, los patrones de la herencia en los humanos
normalmente se estudian al dar sequimiento a los caracteres que
surgen en las familias a través de varias generaciones. Los inves-
tigadores trazan esos datos como representaciones gréficas de
relaciones genéticas llamadas &rbol genealégico (figura 14.2).
El andlisis del arbol genealdgico puede revelar si un rasgo esta
asociado con un alelo dominante o con uno recesivo y si el alelo se
localiza en un autosoma o en un cromosoma sexual. Ademads, el
analisis permite que los genetistas determinen la probabilidad de
que un rasgo aparezca en futuras generaciones de una familia o en
una poblacion.

Tipos de variacién genética

Algunos caracteres humanos visibles siguen los patrones de la
herencia mendeliana. Al igual que los colores de las flores de las
plantas de chicharo, estos caracteres son controlados por un unico
gen con dos alelos: uno dominante y otro recesivo. Por ejemplo, los
[6bulos de la oreja de algunas personas estan unidos en su base,
mientras que otras personas tienen I6bulos de la oreja libres.
alelo para el I6bulo libre es dominante sobre el alelo para el I6bulo
que estd unido a la base. De forma semejante, el alelo que espe-
cifica la barbilla partida es dominante sobre el de la barbilla lisa, y
el alelo para los hoyuelos de la mejilla es dominante sobre el que
no causa la formacién de los hoyuelos. Algunas personas que son
homocigotas para los dos alelos recesivos del gen MCTR producen
la melanina de color rojizo, pero no la de tipo café-negra; por lo
tanto, esas personas son pelirrojas.

Los genes de autosomas o de cromosomas sexuales también
controlan mds de 6000 trastornos y anormalidades genéticas. La
tabla 14.1 enlista algunos ejemplos. Una anormalidad genética
es una version rara o poco comun de un rasgo, como el tener seis

arbol genealdgico Representacion grafica que muestra el patrén de la
herencia de un rasgo a través de diferentes generaciones en las familias.
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dedos o membranas interdigitales entre los dedos del pie. Las
anormalidades genéticas no representan una amenaza a la vida,

y tu opinién sobre ellas es un asunto personal. En cambio, un
trastorno genético tarde o temprano causara problemas médicos
que pueden ser graves. Frecuentemente, un trastorno genético se
caracteriza por un conjunto especifico de sintomas (un sindrome).
En general, la mayoria de la investigacién se enfoca en los trastor-
nos genéticos mds que en otros caracteres humanos, porque lo que
aprendemos de ellos nos ayuda a desarrollar tratamientos para las
personas afectadas.

En las siguientes dos secciones de este capitulo, nos enfocare-
mos en los patrones hereditarios de los trastornos humanos causa-
dos por un solo gen, los cuales afectan a 1 de cada 200 personas.
Ten en mente que estos patrones son los menos comunes de su
tipo. La mayoria de los caracteres humanos, incluido el color de la
piel, son poligénicos (afectados por varios genes) y frecuentemente
también son influidos por factores ambientales. Muchos trastornos
genéticos son de este tipo; entre los mas conocidos estan la diabe-
tes, el asma, la obesidad, diferentes tipos de cancer, enfermedades
cardiacas y la esclerosis mdltiple. Los patrones hereditarios de estos
trastornos son muy complejos y, a pesar de la intensa investigacion
realizada, nuestro entendimiento de los alelos asociados con ellos
es alin incompleto. Por ejemplo, entre las personas con autismo se
han encontrado anormalidades en casi todos los cromosomas, pero
una persona que presenta una o mas de esas anormalidades no
necesariamente tiene autismo. Las mutaciones en regiones espe-
cificas de los cromosomas 1,2, 6, 7,13, 15y 22 aumentan la posi-
bilidad de un individuo de desarrollar esquizofrenia, un trastorno
neurobiolégico, pero no cualquiera con esas mutaciones desarrolla
este trastorno. El apéndice VIl muestra un mapa de cromosomas
humanos con las ubicaciones de algunos alelos que participan en
algunos trastornos genéticos y en otros caracteres humanos.

Los alelos que causan trastornos genéticos graves son general-
mente raros en las poblaciones, porque comprometen la salud y
la capacidad reproductiva de sus portadores. jPor qué persisten?
Basicamente, porque las mutaciones los reinsertan periédicamente
en las poblaciones. En algunos casos, un alelo normal en los indi-
viduos heterocigotos oculta el efecto de un alelo perjudicial. En
otros, un alelo codominante ofrece una ventaja para la sobreviven-
cia en un ambiente particularmente peligroso. En los siguientes
capfitulos verds ejemplos sobre cémo funcionan estos mecanismos.

Para repasar en casa ¢Cémo estudiamos

los patrones de la herencia en los humanos?

> Los patrones hereditarios en humanos se estudian al
seguir ciertos caracteres en las familias a través de varias
generaciones.

) Una anormalidad genética es una versién inusual de un
rasgo heredado. Un trastorno genético es una condiciéon
heredada que ocasiona problemas médicos.

> Algunos caracteres humanos son gobernados por un solo gen
y se heredan de manera mendeliana. Muchos otros son
gobernados por varios genes o promovidos por el ambiente.

Tabla 14.1 Patrones hereditarios de algunas anormalidades

y trastornos genéticos

Trastorno o anormalidad Sintomas caracteristicos

Patrén de herencia autosémico dominante
Acondroplasia Una forma de enanismo
Aniridia

Camptodactilia

Defectos en los ojos
Dedos rigidos y flexionados

Alto nivel de colesterol; arterias
obstruidas

Hipercolesterolemia familiar

Enfermedad de Huntington Degeneracién del sistema nervioso

Sindrome de Marfan Carencia de tejido conectivo o sus

anormalidades

Polidactilia Dedos adicionales en pies o manos

Progeria Envejecimiento prematuro

Neurofibromatosis Tumores en la piel y el sistema

nervioso
Patrén de herencia autosémico recesivo

Albinismo Ausencia de pigmentacién

Metahemoglobinemia hereditaria Coloracién azul de la piel

Fibrosis quistica Secreciones glandulares anormales
que dafan tejidos y érganos
Sindrome de Ellis-van Creveld Enanismo, defectos cardiacos,
polidactilia

Anemia de Fanconi Anormalidades fisicas, fallas en la

médula ésea

Galactosemia Dafio en cerebro, higado y ojos

Hemocromatosis hereditaria El exceso de hierro dafia las
articulaciones y los érganos
Fenilcetonuria (PKU) Discapacidad mental
Anemia falciforme Efectos pleiotrépicos adversos en
todo el cuerpo

Enfermedad de Tay-Sachs Deterioro de las habilidades fisicas
y mentales; muerte temprana
Patrén de herencia recesivo ligado al cromosoma X

Sindrome de insensibilidad
androgénica

Individuo XY, pero con caracteres
femeninos; esterilidad

Daltonismo (ceguera al rojo y al verde) Incapacidad para distinguir el color
rojo del verde

Hemofilia Disminucién en la capacidad de

coagulacién de la sangre
Distrofia muscular Pérdida progresiva de la funcién
muscular
Displasia ectodérmica Piel tipo mosaico (parches con
gldndulas sudoriparas o sin ellas);
otros efectos

Patrén de herencia dominante ligado al cromosoma X

Sindrome del X fragil Discapacidad intelectual y emocional
Cambios en el nimero cromosémico
Sindrome de Down Discapacidad mental; defectos
cardiacos
Sindrome de Turner (XO) Esterilidad; ovarios y caracteres
sexuales anormales
Sindrome de Klinefelter
Sindrome XXX

Condicién XYY

Esterilidad; discapacidad mental media
Anormalidades minimas

Discapacidad mental media o sin
efecto alguno
Cambios en la estructura de los cromosomas
Leucemia mieloide
crénica (LMC)
Sindrome del maullido de gato

Sobreproduccién de linfocitos; mal
funcionamiento de érganos

Discapacidad mental; laringe anormal
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Patrones de herencia autosémica

> Un alelo se hereda en un patrén autosémico dominante si madre padre
el rasgo que especifica aparece en personas homocigotas normal afectado
y heterocigotas. e L

> Un alelo es heredado en un patrén autosémico recesivo si el aa\\ « /ACD
rasgo que especifica aparece sélo en las personas homocigotas. / \\

{ Vinculos a Lisosomas 4.8, Elementos del citoesqueleto meiosis y
4.10, Tirosinasa 5.4, Autosomas 8.2, Replicacién y repara- formacion de

gametos

cién del ADN 8.6, Expresién génica 9.2, Procesamiento del
ARN 9.3, Herencia 13.2, Codominancia y pleiotropia 13.5
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hijo afectado
hijo normal

alelo causante
del trastorno

Figura14.3 Animada Herencia dominante autosémica, en la cual, un alelo
dominante (rojo) se expresa completamente en las personas heterocigotas.

Patrén autosémico dominante

Un alelo de un autosoma es heredado mediante un patrén domi-
nante si éste se expresa tanto en los homocigotos como en los
heterocigotos y si el rasgo que especifica el alelo tiende a aparecer
en cada generacion. Cuando uno de los padres es heterocigoto y

el otro es homocigoto para el alelo recesivo, cada uno de sus hijos
tendrd 50 por ciento de probabilidad de heredar el alelo dominante
y de tener el rasgo asociado con él (figura 14.3).

La acondroplasia es un ejemplo de un trastorno autosémico
dominante (un trastorno causado por un alelo dominante de un auto-
soma). El alelo responsable de la acondroplasia interfiere con la for-
macion del esqueleto embrionario. Cerca de 1 de cada 10 000 personas
son heterocigotas para este alelo. En la etapa adulta, estas personas
tienen una estatura promedio de 144 cm y ademds se caracterizan por
tener brazos y piernas anormalmente cortas en comparacién con otras

partes del cuerpo (figura 14.4A). La mayorfa de los homocigotos
mueren antes o poco tiempo después del nacimiento.

La enfermedad de Huntington es otro trastorno causado por un
alelo autosémico dominante. Como consecuencia de este trastorno
genético, los movimientos involuntarios de los musculos aumentan
conforme progresa el deterioro del sistema nervioso. Normalmente,
los sintomas se manifiestan hasta después de los 30 afios de edad,
y la gente afectada por este sindrome muere entre los 40 y 50 afios.
La mutacién que provoca la enfermedad de Huntington modifica
una proteina necesaria para el desarrollo de las células del cerebro.
La modificacion es causada por la expansion de una mutacion, en
la cual los mismos tres nucledtidos se han insertado muchas veces

' el i
) N . repetidos en el ADN. Cientos de miles de otras repeticiones de
Figura 14.4 Ejemplos de trastornos autosomicos dominantes. A La

acondroplasia afecta tanto a Ivy Broadhead (izquierda) como a su her- ) ) )
mano, su padre y su abuelo. B Con tan solo cinco afios de edad Megan humanos, sin consecuencia alguna. Esta en particular, altera la fun-

ya presenta los sintomas de la progeria de Hutchinson Gilford. cién del producto crucial de un gen.

este tipo ocurren en otros genes y entre genes de los cromosomas
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Figura14.5 Animada Herencia autosémica recesiva. Sélo las personas homocigotas presentan el rasgo asociado con
un alelo recesivo de un autosoma. A En este ejemplo, ambos padres eran portadores de un alelo recesivo autosémico
(rojo). Cada uno de sus hijos tiene 25 por ciento de probabilidad de ser homocigoto para ese alelo. B El fenotipo albino
estd asociado con los alelos recesivos que causan una deficiencia en una enzima productora de melanina. C Conner Hopf
fue diagnosticada con la enfermedad de Tay-Sachs, un trastorno autosémico recesivo, a la edad de siete meses y medio.

nifio afectado
nifio portador
nifio normal

alelo (recesivo)

causante del trastorno

La progeria de Hutchinson-Gilford es un trastorno autosémico
dominante caracterizado por el envejecimiento drdstico acelerado.
Esta enfermedad es normalmente causada por una sustitucién en
el gen de la ldmina A, una proteina que es una subunidad de los
filamentos intermedios que ayudan a organizar los cromosomas.
La mutacién afiade una sefial para el procesamiento de un intron/
exon. EI ARNm procesado en esa regién codifica una protefna con
una extensa delecion que impide que se ensamble en los fila-
mentos intermedios y, por lo tanto, se acumula en la membrana
nuclear. Los efectos pleiotrpicos de la mutacién incluyen defectos
en la transcripcion, en la mitosis y en la division celular. Los sin-
tomas comienzan a aparecer antes de los dos afios de edad. La
piel que debiera ser gruesa y resistente comienza a adelgazarse,
los musculos se debilitan y los huesos que debieran extenderse y
crecer fuertes se ablandan. La calvicie prematura es inevitable. La
mayoria de las personas que padecen del trastorno mueren durante
la adolescencia temprana como resultado de un ataque o un paro
cardiaco provocado por el endurecimiento de las arterias, una
condicion caracteristica de la edad avanzada (figura 14.4B).

La progeria no se presenta en las familias porque las personas
afectadas no suelen vivir lo suficiente para reproducirse. Otros
alelos dominantes que causan graves problemas pueden persistir si
su expresion no interfiere con la reproduccién. El alelo que provoca
la acondroplasia es un ejemplo de ello. Las personas que padecen
de la enfermedad de Huntington y otros trastornos cuyos sintomas
aparecen en la edad adulta tienden a reproducirse antes y, por lo
tanto, transmiten sus alelos, sin saberlo, a su descendencia.

Patrén autosémico recesivo

Un alelo de un autosoma es heredado en un patrén recesivo si se
expresa solo en las personas homocigotas; por lo tanto, los carac-
teres asociados con el alelo pueden no presentarse en algunas
generaciones. Las personas heterocigotas para los alelos son por-
tadoras, lo que significa que tienen el alelo, pero no manifiestan el
caracter. Los hijos de dos padres portadores tienen 25 por ciento de
probabilidad de ser homocigotos para el alelo (figura 14.5A) y, por

Murié antes de su segundo cumpleafios.

lo tanto, de presentar el rasgo. Todos los hijos de padres homocigo-
tos seran homocigotos.

El albinismo, o la carencia de melanina, es heredado en un
patrén recesivo. El fenotipo albino se presenta en las personas
homocigotas para un alelo que codifica una forma defectuosa de la
enzima tirosinasa. En ausencia de esta enzima, los melanocitos no
producen melanina y, en consecuencia, el cabello, la piel y los iris
carecen de su coloracién caracteristica (figura 14.5B).

La enfermedad de Tay-Sachs es un ejemplo de trastorno

autosémico recesivo. En la poblacién general, alrededor de 1 de
cada 300 personas es portadora del alelo que causa la enfermedad
de Tay-Sachs, pero la incidencia es 10 veces mayor en algunos
grupos, como los judios con antepasados originarios del este de
Europa. Las mutaciones asociadas con este trastorno provocan una
deficiencia o mal funcionamiento de una enzima de los lisosomas
cuya funcién es degradar gangliésidos, un componente de los
lipidos que conforman la membrana celular. Como no pueden ser
degradados, estos lipidos se acumulan en las células nerviosas
alcanzando niveles téxicos. Los nifios que padecen del trastorno
parecen normales durante los primeros meses. Los sintomas
comienzan a aparecer cuando la acumulacién de los gangliésidos
alcanza niveles muy altos al interior de las células nerviosas.
Entre los tres y seis meses de edad, los nifios se vuelven irritables,
apdticos y pueden experimentar convulsiones. Estos sintomas son
sequidos por la ceguera, la sordera y la pardlisis. Los nifios afecta-
dos suelen morir a la edad de cinco afios (figura 14.5C).

Para repasar en casa ¢Cémo sabemos cuando un rasgo esté

asociado con un alelo en un cromosoma autosémico?

) En los patrones de la herencia autosémica dominante, las personas
heterocigotas para un alelo presentan el rasgo asociado. Por lo tanto, el

rasgo aparece en cada generacién.

) En los patrones de la herencia autosémica recesiva, sélo las personas
homocigotas para un alelo presentaran el rasgo asociado, el cual puede

ausentarse en algunas generaciones.
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Patrones de herencia ligados al cromosoma X

) Los caracteres asociados con los alelos recesivos en el cromo-
soma X aparecen con mas frecuencia en los hombres que en
las mujeres.

) Elvarén no puede transmitir el cromosoma X a su hijo varén.

{ Vinculos a Corteza celular 4.10, Pigmentos 6.2

El cromosoma X (mostrado en el lado
izquierdo) contiene alrededor de 2000
genes, que representan casi 10 por
ciento del total de genes humanos. Un
alelo recesivo en este cromosoma (alelo
recesivo ligado al cromosoma X)

distrofina

(distrofia muscular)
(displasia
ectodérmica)

IL2RG (SCID-X1)

XIST control de la
inactivacion del
cromosoma X

(hemofilia B)
(hemofilia A)

(daltonismo al rojo, ceguera
al color rojo)

(daltonismo al verde, ceguera
al color verde)

deja ciertas pistas cuando ocasiona

un trastorno genético. La primera es
que mas individuos masculinos que
femeninos son afectados por este tipo
de trastornos, porque los heterocigotos
masculinos son afectados, pero los femeninos no. Los heterocigo-
tos femeninos tienen un alelo dominante normal en uno de los
cromosomas X que oculta los efectos del alelo recesivo del cromo-
soma homaélogo. En cambio, los heterocigotos masculinos tienen
un solo cromosoma X, por lo cual no estdn protegidos en caso de
heredar un alelo recesivo ligado al cromosoma X (figura 14.6).

La sequnda pista es que un padre afectado no puede transmitir
su alelo afectado, ligado al cromosoma X, a un hijo (masculino)
porque toda la descendencia que herede un cromosoma X del
padre serd de sexo femenino. Por lo tanto, una mujer heterocigota
debe ser el puente entre un individuo masculino afectado y su
nieto también afectado.

Los alelos dominantes ligados al cromosoma X que provocan
trastornos son menos comunes que los recesivos quiza porque
tienden a ser letales en los embriones masculinos.

Daltonismo al rojo y verde
El patron de herencia recesiva ligada al cromosoma X se presenta
entre los individuos que padecen de un cierto grado de daltonismo

madre portadora padre normal

XX X XY

meiosis y
formacion de
gametos

® ©

XX XY

®
)| xx | xy
L]
]
O]

hijo o hija normal
hija portadora
hijo afectado

alelo recesivo en
el cromosoma X

Figura14.6 Animada Herencia recesiva ligada al cromosoma X. En este
caso, la madre porta un alelo recesivo en uno de sus dos cromosomas X (rojo).

(figura 14.7). El daltonismo se refiere a un rango de condiciones

en las cuales un individuo no puede distinguir entre algunos o
todos los colores del espectro de luz visible. La percepcién del color
depende del funcionamiento adecuado de los receptores localizados
en los 0jos y que contienen pigmentos. La mayorfa de los genes invo-
lucrados en la vision del color estan en el cromosoma X y las muta-
ciones en ellos suelen resultar en receptores alterados o receptores
perdidos. En promedio los humanos pueden percibir alrededor de
150 colores distintos. Una persona que tiene daltonismo al color rojo
(protanopia) o al verde (deuteranopia) percibe menos de 25 colores
porque los receptores que detectan las longitudes de onda correspon-
dientes al verde y rojo estan alterados o ausentes. Algunas personas
con daltonismo no distinguen entre los colores rojo y verde. Otras

Figura14.7 El daltonismo. A Vista de una persona con daltonismo al rojo o
verde. La percepcion de los colores azules y amarillos es normal, pero el verde
y el rojo se ven iguales. B Compara lo que ve una persona con vista normal.

En la parte superior, dos platos de Ishihara, un tipo de pruebas estdndar para
detectar el daltonismo. C Si en esta imagen observas el nimero 7, en lugar del
29, puedes tener un tipo de daltonismo al color rojo o verde. D Si en esta ima-
gen observas un 3, en lugar de un 8, puedes tener otro tipo de daltonismo.
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Figura 14.8 Un caso clésico de herencia ligada al cromosoma X: un fragmento del &rbol genealdgico de la reina Victoria
de Inglaterra. En alguna época, el alelo recesivo ligado al cromosoma X que causa la hemofilia estaba presente en 18 de los
69 descendientes de Victoria, quienes en ocasiones se casaban entre si. De los integrantes de la familia real rusa mostrados,

la madre (Alexandra, zarina de Rusia) era una portadora.

» Adivina: ;Cuéntos de los hermanos de Alexis padecian de hemofilia A?

personas perciben el verde como gradientes de gris, pero no tienen
problemas para distinguir los colores azules o amarillos.

Hemofilia A

La hemofilia A es un trastorno ligado al cromosoma X que inter-
fiere con la coagulacién de la sangre. La mayorfa de nosotros
tenemos un mecanismo de coaqulacién que detiene rdpidamente
el sangrado de lesiones menores. Este mecanismo involucra la
participacion del factor VIII, una proteina codificada por un gen del
cromosoma X. En los varones que portan una mutacion en este
gen, asf como en las mujeres homocigotas para la mutacion, el
sangrado puede ser prolongado. Las personas afectadas presentan
comudnmente moretones, pero su problema principal es el san-
grado interno. El sangrado continuo al interior de las articulaciones
las deforma y provoca artritis crénica. Las mujeres heterocigotas
producen suficiente factor VIl para tener un tiempo de coagulacion
muy cercano al normal.

En el siglo xix, la incidencia de hemofilia A era relativamente
elevada en las familias reales de Europa y Rusia porque la endogamia
era una prdctica comun que mantenia el alelo en el drbol genealdgico
de las familias (figura 14.8). Actualmente, alrededor de 1 de cada
7500 personas es afectada, pero el nimero puede aumentar porque
ahora el trastorno tiene tratamiento. Es decir, las personas que lo
padecen viven lo suficiente para transmitir el alelo a su descendencia.

Distrofia muscular de Duchenne
La distrofia muscular de Duchenne (DMD) es uno de varios trastornos
ligados al cromosoma X que se caracterizan por la degeneracién de los

ounbulN :eisandsay

musculos. Un gen localizado en el cromosoma X codifica la distrofina,
una protefna presente en musculos y en células nerviosas. La distro-
fina forma parte de un complejo de proteinas que unen, estructural
y funcionalmente, al citoesqueleto con la matriz extracelular a través
de la membrana de este tipo de células. Mediante un mecanismo
desconocido, la distrofina anormal o ausente de las células muscula-
res ocasiona la muerte celular. Las células muertas con el tiempo son
sustituidas por células adiposas y tejido conectivo.

La DMD afecta a 1 de cada 3500 personas, casi todas ellas
varones. Los primeros sintomas aparecen entre los tres y siete afios
de edad. El uso de fdrmacos antiinflamatorios puede retrasar la
progresion de la enfermedad, pero no hay cura para ella. Cuando
un varon afectado se acerca a los 12 afios de edad, comenzara a
necesitar una silla de ruedas y sus musculos cardiacos empezaran a
fallar. Aun con los mejores cuidados, es probable que muera por un
trastorno cardiaco o por una falla respiratoria (sofocacién), antes de
cumplir los 30 afios.

Para repasar en casa ¢Cémo sabemos cuando un rasgo

estd ligado al sexo?

) Los varones heterocigotos para un alelo recesivo ligado al sexo
presentan el rasgo asociado con el alelo. Las mujeres heterocigotas
no lo presentan porque tienen un alelo normal en su segundo cromo-
soma X. Por lo tanto, el rasgo aparece de manera més frecuente entre
los varones.

) Los varones pueden transmitir su alelo ligado al sexo a sus hijas, mas
no a sus hijos.
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Este capitulo requiere su conocimiento sobre
la estructura (secciones 8.3, 8.4y 13.2) y la
replicacion (8.6) del ADN. Los clones (8.1),
la expresién génica (9.2, 9.3) y los genes
blogueados (10.3) son importantes para la
ingenierfa genética, particularmente por su
aplicacion en la investigacion de los rasgos
humanos (13.6) y trastornos genéticos
(14.2). Se revisaran los rastreadores (2.2),
los triglicéridos (3.4), la desnaturalizacion
(3.6), el B-caroteno (6.2), el operén /ac
(10.5) y el cancer (11.6).

Conceptos clave

Clonacién del ADN

Los investigadores forman

de manera cotidiana ADN
recombinante al cortar y luego
pegar el ADN de especies dife-
rentes. Los plasmidos y otros
vectores pueden transportar
ADN foraneo hacia el interior de otras células
hospederas.

T Encontrar agujas
TT—— €N UN pajar

L Las bibliotecas de ADN, la
gy hibridacién y la PCR son
T técnicas que permiten a los
investigadores aislar y hacer
muchas copias de un fragmento del ADN que
quieren estudiar.



15 Biotecnologia

Andlisis personalizado de ADN

Alrededor de 99 por ciento de tu ADN es idéntico al de todas las demas
personas. Si comparas tu ADN con el de tu vecino, cerca de 29.7 mil
millones de nucleétidos de las dos secuencias serfan idénticos. Los
aproximadamente 30 millones de nucleétidos restantes se encuentran
dispersos en los cromosomas, principalmente como diferencias en un
solo nucledtido.

Esta dispersion no es totalmente al azar: algunas regiones del ADN
varfan menos que otras. Estas regiones conservadas son de particular
interés para los investigadores debido a que muy probablemente tienen
funciones esenciales. Cuando una de estas secuencias conservadas varfa
entre la poblacién, la variacién tiende a estar sélo en algunos nucledti-
dos. Una diferencia de nucledtidos que se encuentre en un porcentaje
medible de una poblacién, usualmente por arriba de 1 por ciento, se
[lama “polimorfismo de un solo nucleétido” o SNP

Los alelos de la mayoria de los genes difieren en un nucleétido, y
estas diferencias en los alelos constituyen la base de la variacion de los
rasgos humanos que hacen que cada individuo sea unico (seccion 12.2).
Asf, los SNP pueden explicar muchas de las diferencias en la apariencia
fisica de los seres humanos y también las diversas formas en que nuestro
organismo funciona —cémo envejecemos, la respuesta a los medicamen-
tos, a agresiones ambientales por patégenos y toxinas, y muchas situa-
ciones mds.

Considera el gen APOE, que codifica para la apolipoproteina E, Ia cual
es un componente proteico de las particulas de las lipoproteinas (seccién
3.5). Un alelo de este gen, el €4, lo presentan cerca de 25 por ciento de
todas las personas. El nucleétido 4874 de este alelo es una citosina, en
lugar de la timina que normalmente alli se encuentra, y este SNP resulta
en el cambio de un aminodcido en la proteina que es producida por este
gen. Aunque aun no se conoce cdmo afecta este cambio en la funcién de
la apolipoproteina E, se sabe que al tener el alelo €4 se aumenta el ries-
go de desarrollar la enfermedad de Alzheimer en la vida adulta, particu-
larmente en las personas que son homocigotas para este alelo.

Se han identificado cerca de 4.5 millones de SNP en el ADN humano
y cada dia aumentan. Actualmente, algunas compaffas ofrecen la
determinacion de algunos de los SNP que td posees (figura 15.1). Estas

compafifas extraen el ADN de las células que se encuentran en las gotas
de tu saliva y lo analizan para determinar los SNP

Las pruebas genéticas personalizadas podrian revolucionar muy
pronto la medicina al permitir a los médicos prescribir tratamientos
“a la medida”, con base en la estructura genética de cada individuo.
Por ejemplo, puede identificarse un alelo que se asocie con un aumento
en el riesgo de padecer de una condicién médica mucho antes de que
aparezcan los sintomas. Las personas que tengan este alelo podrian

Figura15.1 Anélisis gené-
tico personalizado. A la
derecha, un chip para SNP.
Las companias que realizan
pruebas personalizadas de
ADN emplean chips como
éste para analizar los cro-
mosomas de sus clientes

y determinar sus SNP. Este
chip, que se muestra en
tamano real, revela cuales
de las 906 600 versiones de
los SNP estan presentes en
el ADN de una persona.

recibir orientacion para hacer cambios en su estilo de vida y asi retrasar el
comienzo de esa condicién. Para algunos padecimientos, el tratamiento
en etapas tempranas podria prevenir el desarrollo de los sintomas por
completo. Los médicos podrian disefiar tratamientos que se ajustaran a
la manera en que una enfermedad puede presentarse en el individuo, y
prescribir inicamente los medicamentos que funcionarfan en su cuerpo.
Vivimos en una época en la que los genetistas poseen herramientas
moleculares para estudiar el reino de la herencia. Como veras, lo que
ellos estan descubriendo ya tiene un impacto real en todos nosotros.

Secuenciacién

de ADN

La secuenciacién deter-
mina la secuencia lineal
de los nucledtidos en el
ADN. La comparacién
de los genomas permite

Ingenieria genética

La ingenieria genética, la
modificacién dirigida de
los genes de un organismo,
forma parte rutinaria de la
investigacion y el desarrollo
tecnoldgicos. Los organis-

Terapia génica

La ingenierfa genética
sigue siendo probada
en aplicaciones médi-
cas, pero también con-
tinda siendo tema de
debates éticos.

comprender los genes humanos y su evo-
lucién. Un individuo puede identificarse
por las secuencias tnicas de su ADN.

mos modificados genéticamente en la
actualidad son muy comunes.



Clonacién de ADN

) Los investigadores cortan ADN de fuentes diferentes y luego
unen los fragmentos resultantes.

) Los vectores de clonacién introducen ADN fordneo en células
hospederas.

€ Vinculos a Clones 8.1, Descubrimiento de la estructura del
ADN 8.3, Apareamiento de bases y direccionalidad de las
hebras de ADN 8.4, ADN ligasa 8.6, ARNm 9.2, Intrones 9.3,
Operén lac 10.5

En la década de 1950, el entusiasmo por el descubrimiento de la
estructura del ADN pronto dio paso a la frustracion: nadie podia
determinar el orden de los nucleétidos en la molécula del ADN.

La identificacién de una sola base, entre miles o millones de otras
bases, se convirtié en un reto tecnolégico enorme. Un descu-
brimiento, aparentemente sin relacién, ofrecié una solucion. Ciertos
virus, llamados bacteriéfagos, infectan a las bacterias al inyectarles
su ADN (seccion 8.3). Algunas bacterias son resistentes a la infec-
cién, y Werner Arber, Hamilton Smith y sus colaboradores descu-
brieron la razén: unas enzimas especiales dentro de las bacterias
partian en pedazos el ADN viral antes de que éste se integrara al
cromosoma bacteriano. Las enzimas restringian el crecimiento
viral; de alli su nombre, enzimas de restriccién. Una enzima de
restriccion siempre corta el ADN donde encuentra una secuencia
especifica de nucleétidos (figura 15.2). Por ejemplo, la enzima
FcoRl (Ilamada asi por la bacteria £. coli, de donde fue aislada)
corta el ADN en la secuencia GAATTC @. Otras enzimas de restric-
cion lo cortan donde aparecen secuencias diferentes.

El descubrimiento de las enzimas de restriccion permitié a los
investigadores cortar fragmentos enormes del ADN cromosémico
en fragmentos mds manejables y con secuencias predecibles.
También les permitié combinar fragmentos de ADN de diferentes
organismos. ;Cémo lo hacen? Muchas enzimas de restriccion,
incluyendo a la £coRl, producen “colas de una hebra”en los frag-
mentos de ADN @. Los investigadores se dieron cuenta de que
las “colas”, siendo complementarias en sus bases, se aparearian €
Por esto, las colas se llaman “extremos pegajosos”, ya que dos frag-
mentos de ADN se unen cuando sus colas, que tienen secuencias
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@ Una enzima de restriccién reconoce @ La enzima corta en fragmentos
una secuencia especifica de bases (cuadros el ADN de dos fuentes. Esta enzima
anaranjados) en el ADN de cualquier origen. produce ‘extremos pegajosos”.

Figura15.2 Animada Uso de enzimas de restriccion para formar ADN recombinante.
»» Adivina: ;Por qué la enzima corta ambas hebras del ADN?
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Figura15.3 Plasmidos como vectores de clonacion. A Microfotografia de
un plasmido. B Pldsmido comercial como vector de clonacion. Las secuencias
de reconocimiento de las enzimas de restriccién se indican a la derecha por el
nombre de la enzima que hace el corte. Los investigadores insertan ADN fora-
neo en estos sitios del vector. Los genes bacterianos (dorado) permiten a los
investigadores identificar a las bacterias que han incorporado el vector con el
ADN que se ha insertado. Este vector tiene dos genes que confieren resisten-
cia a antibidticos y el operdn lac (seccion 10.5).

complementarias, se aparean. Independientemente del origen de
ADN, dos fragmentos se unirdn si sus colas son complementarias.

Los extremos pegajosos que se aparean pueden ser unidos de
manera covalente con la enzima ADN ligasa @. En esta forma, em-
pleando las enzimas de restriccion adecuadas y la ADN ligasa, los
investigadores pueden cortar y unir ADN proveniente de organismos
diferentes. El resultado, una molécula hibrida compuesta del ADN de
dos 0 mds organismos, y se llama ADN recombinante.

;Para qué formar ADN recombinante? Es el primer paso en la
clonacién del ADN, una serie de métodos de laboratorio que
emplea células vivas para producir en gran cantidad fragmentos
especificos de ADN. Por ejemplo, los investigadores a menudo
insertan fragmentos de ADN en plasmidos, pequefios fragmentos
circulares de ADN que son independientes del cromosoma. Antes
de dividirse, una bacteria hace copias de cualquier pldsmido que
contenga junto con su cromosoma, de modo que sus descendien-
tes reciben una copia de cada uno. Si un pldsmido contiene un
fragmento de ADN fordneo, ese fragmento es copiado y distribuido
a las células hijas junto con el plasmido.

elorerorc A
_—
SHAE — WMEAQS

ADN ligasa

E (se pega)
Eligg

e Cuando los fragmentos de ADN o La ADN ligasa une los frag-
son mezclados, las bases en los mentos apareados del ADN.
‘extremos pegajosos” se aparean El resultado son moléculas de
unas con otras. ADN recombinante.
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fragmentos de
ADN cromosémico

g,y U f

B Un fragmento del ADN cro-

A Una enzima de restriccién corta
una secuencia especifica de bases
en el ADN cromosomico y en el
vector pladsmido de clonacién.

de ADN.

¥ vector de

clonacion

o N

mosomico y el pldsmido aparean sus
bases por sus extremos pegajosos.
La ADN ligasa une los dos fragmentos

plasmido

Z recombinante S

C El pldsmido recombinante se inserta en células
hospederas. Cuando la célula se multiplica, produce
multiples copias de los plasmidos.

Figura15.4 Animada Un ejemplo de clonacién. Un fragmento de ADN cromosomico

se inserta en un plasmido.

De esta manera, los pldsmidos pueden ser usados como vectores
de clonacién, es decir, moléculas que transportan ADN foraneo
hacia células hospederas (figura 15.3). Una célula hospedera a

la que se ha introducido un vector de clonacién puede cultivarse
en un laboratorio para producir una enorme poblacién de células
genéticamente idénticas, o clones (seccion 8.1). Cada clon contiene
una copia del vector y del fragmento de ADN fordneo que lleva
(figura 15.4). Los investigadores pueden colectar de los clones
grandes cantidades de ese fragmento de ADN.

Clonacién de ADNc

La clonacién de genes eucariontes puede ser complicada, porque
el ADN eucarionte contiene intrones (seccién 9.3). A menos que
sea una célula eucarionte, no es nada fdcil encontrar las partes del
ADN que codifican a los productos de los genes. Por esta razén,
los investigadores que estudian genes eucariontes y su expresion
trabajan con ARNm, ya que los intrones han sido eliminados de
esta molécula. Sin embargo, las enzimas de restriccion y la ADN
ligasa sélo funcionan en ADN de doble hebra, pero no en ARN de
una sola hebra. Para poder estudiar el ARNm, los investigadores
primero hacen una copia de él como ADN, y luego lo clonan.

ADN recombinante Una molécula de ADN que contiene material
genético de més de un organismo.

ADNCc ADN sintetizado a partir de un molde de ARNm por la enzima
transcriptasa inversa.

clonacién del ADN ' Serie de procedimientos que utiliza células vivas
para hacer muchas copias idénticas de un fragmento de ADN.

enzima de restriccién Tipo de enzima que corta secuencias especificas
de nucledtidos en el ADN.

plésmido Fragmento circular pequeiio de ADN no cromosémico que se
replica de manera independiente del cromosoma que se encuentra en
muchas bacterias y arqueas.

transcriptasa inversa Enzima viral que usa ARNm como molde para
hacer una hebra de ADNc.

vector de clonacién Molécula de ADN que puede aceptar ADN foréneo,
ser transferido a una célula hospedera y ser replicado dentro de ella.

Un ARNm puede ser transcrito en una molécula de doble hebra
de ADN mediante un proceso que es esencialmente el proceso
inverso a la transcripcion del ARN. En este proceso, los investigadores
emplean la transcriptasa inversa, una enzima de replicacion pro-
ducida por ciertos tipos de virus, para crear una hebra complemen-
taria de ADN, o ADNc, empleando un ARNm como molde:

G|A|G|G|A|C|T|T|AJA|G
ADNc

La adicién de ADN polimerasa a la mezcla libera el ARN de la
molécula hibrida mientras copia el ADNc en una segunda hebra
de ADN. El resultado final es una copia de ADN de doble hebra del
ARNm original.

ADNc

C|T|C|C|T|G|A[A|T|T|C
G|A|G|GIA|C|T|T|AJA|G

sitio de reconocimento de EcoRlI

ADNc

Como cualquier otro ADN, el ADNc de doble hebra puede cortarse
con una enzima de restriccion y unirse a un vector de clonacién
mediante la ADN ligasa.

Para repasar en casa ¢Qué es la clonacién del ADN?

) La clonacién de ADN emplea células vivas para producir grandes canti-
dades de fragmentos especificos de ADN. Las enzimas de restriccién cor-
tan el ADN en fragmentos, luego la ADN ligasa une estos fragmentos en
vectores de clonacién. El resultado son moléculas de ADN recombinante.

Y Un vector de clonacién que contiene ADN fordneo puede introducirse
en células vivas. Cuando la célula hospedera se divide, produce una gran
cantidad de células genéticamente idénticas (clones); cada una de éstas
contiene una copia del ADN foraneo.

Capitulo 15 Biotecnologia 221



De pajares a agujas

) Las bibliotecas de ADN y la reaccién en cadena de la polime-
rasa (PCR) ayudan a los investigadores a aislar fragmentos
especificos del ADN.

{ Vinculos a Marcadores 2.2, Desnaturalizacién 3.6,
Apareamiento de bases 8.4, Replicacién del ADN 8.6

-

A Células bacterianas individuales provenientes de una biblioteca de
ADN son esparcidas en la superficie de un medio de cultivo sélido.
Las células se dividen de manera repetida y forman colonias —grupos
de millones de células descendientes genéticamente idénticas.

B Un pedazo de papel especial se presiona en la superficie de en
medio del cultivo para recoger algunas células de cada colonia.

C El papel se sumerge en una solucion que rompe las células y
liberan su ADN. El ADN cuelga del papel creando una imagen de
espejo de la distribucion de las colonias.

D Se anade una sonda al liquido que bafa el papel. La sonda
forma un hibrido (por apareamiento de bases) con las manchas de
ADN gque contienen las secuencias complementarias de bases.

e e T

E La sonda unida produce una mancha. Aqui, una mancha radiactiva produce una
marca oscura en una placa de rayos x. La posicion de la mancha se compara con
las posiciones de las colonias de bacterias originales. Las células de la colonia que
produjeron la marca se cultivan, y se colecta el ADN que contienen.

Figura15.5 Animada Hibridacion de 4cidos nucleicos. En este ejemplo, una
sonda radiactiva ayuda a identificar una colonia de bacterias que contiene
una secuencia especifica de ADN.

Aislamiento de los genes

El material genético completo de la mayoria de los organismos —el
genoma~— consiste en miles de genes. Para estudiar o manipular un

solo gen, los investigadores primero deben aislarlo del resto. Para hacerlo,
a menudo se empieza por cortar en fragmentos pequefios el ADN del
organismo bajo estudio, para después clonar cada fragmento. El resultado
es una biblioteca genémica, un conjunto de clones que, de manera colec-
tiva, contiene todo el ADN de un genoma. Los investigadores también
pueden aislar el ARNm, hacer copias de él como ADNc, y posteriormente
clonar el ADNc para hacer una biblioteca de ADNc. Una biblioteca de
ADNC sélo representa los genes que se expresaban en el momento que

el ARNm fue aislado.

Las bibliotecas de ADN gendmico y de ADNc son bibliotecas
de ADN: una serie de células que albergan diferentes fragmentos
clonados de ADN. En estas bibliotecas, una célula que contiene un
fragmento especifico de ADN se mezcla con miles o millones de célu-
las que no lo contienen. Puesto que todas las células parecen iguales,
los investigadores tienen que emplear técnicas para encontrar el clon
de interés entre las otras células: la aguja en el pajar.

Una técnica consiste en emplear sondas. Una sonda es un frag-
mento de ADN o de ARN marcado con un rastreador (seccion 2.2).

Los investigadores disefian sondas que coinciden con una secuencia
“blanco” del ADN. Por ejemplo, los investigadores pueden sintetizar
un oligémero (una cadena corta de nucleétidos) con base en una
secuencia conocida del ADN y después afiadirle un grupo fosfato
radiactivo. La secuencia de nucledtidos en la sonda es complementaria
ala del gen que se busca, de tal forma que la sonda se aparea con ese
gen. El apareamiento de bases entre el ADN (o entre ADN y ARN) de
mas de una fuente se llama hibridacién de acidos nucleicos.

Una sonda que se mezcla con ADN de una biblioteca se aparea (forma
un hibrido) con el gen objetivo (figura 15.5). Los investigadores pueden
identificar un clon que contiene el gen en cuestién al detectar el marcador
en la sonda. El clon se aisla y se cultiva, y el fragmento de ADN de interés se
extrae en grandes cantidades de las células cultivadas.

PCR

La reaccién en cadena de la polimerasa (PCR,, por sus siglas en
inglés) es una técnica empleada para producir en grandes cantidades
copias de una seccién de ADN sin tener que clonarla en células vivas.
Esta reaccion puede convertir a la aguja dentro del pajar —ese frag-
mento de ADN que es Unico entre millones— en un enorme montén
de agujas con una pequefia paja en €l (figura 15.6).

biblioteca de ADN Coleccién de células que alberga diferentes frag-
mentos de ADN fordneo y que a menudo representa el genoma entero
de un organismo.

cebador Hebra sencilla corta de ADN disefiada para formar un hibrido
con un fragmento de ADN.

genoma Juego completo de material genético de un organismo.
hibridacién de acidos nucleicos Apareamiento de bases entre ADN

o ARN de diferentes fuentes.

reaccién en cadena de la polimerasa (PCR) Método que genera répi-
damente muchas copias de una seccién especifica del ADN.

sonda Fragmento corto de ADN que contiene un “marcador”; disefiado
para formar un hibrido con la secuencia de nucledtidos de interés.
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Figura15.6 Animada Dos ciclos de PCR. Cada ciclo de esta reaccion
puede duplicar el nimero de copias de una seccion especifica del ADN.
Treinta ciclos pueden hacer mil millones de copias.

El material de inicio que se requiere para la PCR es cualquier mues-
tra de ADN que contenga al menos una molécula de la secuencia que
se investiga. Puede ser ADN de una mezcla de 10 millones de clones
diferentes, un espermatozoide, un cabello encontrado en la escena
de un crimen o una momia. Esencialmente, cualquier muestra que
contenga ADN puede ser empleada para la PCR.

La reaccion en la PCR se basa en la replicacién del ADN (sec-
cién 8.6). Primero, el material inicial se mezcla con la enzima ADN
polimerasa, nucledtidos y cebadores. Los cebadores son cadenas
cortas de ADN de una sola hebra que se aparean con ciertas
secuencias del ADN. En la PCR, se requieren dos cebadores. Cada
uno se aparea en los extremos de la seccion de ADN que se va a
amplificar o producir en grandes cantidades @. La mezcla de reac-
cién se somete a ciclos repetidos de alta y baja temperaturas. La
temperatura alta rompe los puentes de hidrégeno que mantienen
unidas a las dos hebras de la hélice de ADN (seccién 8.4). En esta
forma, durante los ciclos de alta temperatura, cada molécula de
ADN de doble hebra se desenrolla y se convierte en hebras senci-
llas @. Durante los ciclos de baja temperatura, las hebras sencillas
de ADN forman un hibrido con las hebras complementarias y se
forma nuevamente ADN de doble hebra.

La ADN polimerasa de la mayoria de los organismos se
desnaturaliza a las altas temperaturas que se requieren para sepa-
rar a las hebras del ADN. El tipo de enzima que se usa en la PCR,
la Tag polimerasa, es de Thermus aquaticus. Esta bacteria vive en
aguas termales y respiraderos hidrotermales, de modo que su ADN
polimerasa es resistente al calor.

La Jag polimerasa reconoce a los cebadores hibridizados como
el sitio donde debe empezar la sintesis de ADN. Durante un ciclo
de baja temperatura, la enzima inicia la replicacion del ADN en
el sitio donde los cebadores formaron un hibrido con el molde de
ADN @. La sintesis contintia en la hebra que sirve de molde hasta
que la temperatura aumenta y el ADN se separa en hebras sencillas
@. £l ADN recién sintetizado es una copia de la seccion “blanco”.

Cuando la mezcla se enfria, los cebadores forman un hibrido
nuevamente y la sintesis de ADN empieza otra vez. El nimero de
copias de la seccién elegida del ADN se duplica con cada ciclo
de calentamiento y enfriamiento @. Treinta ciclos de PCR pueden
amplificar esa cantidad hasta mil millones de veces.

Para repasar en casa ¢Cémo pueden los investiga-

dores estudiar un gen en el contexto de muchos otros?

) Los investigadores afslan un gen de entre muchos otros genes
del genoma haciendo bibliotecas de ADN o mediante la PCR.

) Las sondas se usan para identificar un clon que alberga un
fragmento de ADN de interés de entre muchos clones de
una biblioteca de ADN.

> La reaccién en cadena de la polimerasa, PCR, produce

rdapidamente grandes cantidades de copias de una seccién
particular del ADN.

juuy

MO OB D D D

AL -]

seccion blanco

@ £ molde de ADN (azul) se mezcla con los cebadores (rosa), nucledtidos
y la enzima resistente al calor Tag ADN polimerasa.

9 Cuando la mezcla se calienta, el molde de ADN de doble hebra se separa en
hebras sencillas. Cuando se enfria, algunos de los cebadores se aparean con el
molde de ADN.

T
AL L L,

T
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9 La Tag polimerasa empieza la sintesis de ADN donde estdn los cebadores, de
modo que las hebras complementarias de ADN se forman en las hebras sencillas
del molde de ADN.

o La mezcla es calentada de nuevo, y el ADN de doble cadena se separa en hebras
sencillas. Cuando se enfrfa, algunos de los cebadores se aparean con el molde de ADN.

EI ADN que se ha copiado también sirve de molde.

e En cada ciclo de PCR puede duplicarse el nimero de copias de la
secuencia de ADN de interés.
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< Vinculos a conceptos anteriores

En este capitulo reforzaras tus conocimientos
sobre energia potencial (seccion 5.2), difusion
y gradientes de concentracion (5.6), trans-
porte pasivo y activo (5.7) y exocitosis (5.8).
Repasarés el plan de organizacién corporal

de algunos invertebrados (23.2, 23.5, 23.6) y de
algunos vertebrados (24.2). También amplia-
rds tus conocimientos acerca del tejido ner-
vioso (28.6) y recordaras los efectos negativos
del alcohol (5.1) y la promesa que albergan las
investigaciones con células madre (28.1).

Conceptos clave

Sistemas nerviosos
=) Las células excitables llamadas
neuronas constituyen las lineas
de comunicacién en los siste-
mas nerviosos de los animales.
Las neuronas de los animales
con simetria radial se conectan formando una
red nerviosa. Las neuronas de los animales con
simetria bilateral se concentran en la cabeza y
uno o mds cordones nerviosos corren a lo largo
del cuerpo.

Cémo funcionan

las neuronas

Los mensajes fluyen a lo
/" largo de la membrana celular

dela neurona, de la zona de

entrada a la zona de salida.
Los mensajes son breves inversiones autopropa-
gables de la distribucién de la carga eléctrica
de la membrana. En la zona de salida se envian
sefiales quimicas a otras neuronas, musculos o
glandulas.



29Control neura

En busca del éxtasis

El éxtasis es una droga ilegal que puede hacer que te sientas socialmente
aceptado, asi como menos nervioso y mds alerta a los estimulos del
ambiente y estimulos sensoriales; pero también puede enviarte mori-
bundo al hospital, sangrando por todos los orificios de tu organismo
mientras tu temperatura asciende en forma incontrolable. Puede hacer
que tus familiares y amigos entren en una espiral de horror e increduli-
dad mientras observan que dejas de respirar. La vida de Lorna Spinks ter-
mind de ese modo cuando tenfa tan sélo 19 afios. Sus angustiados padres
publicaron las fotograffas de la figura 29.1 porque quieren que otras
personas sepan lo que su hija no sabfa: que el éxtasis te puede matar.

El éxtasis es una droga psicoactiva, lo que significa que altera el funcio-
namiento cerebral. Su ingrediente activo, MDMA (3,4-metilendioximetan-
fetamina), es un tipo de anfetamina que provoca la liberacién excesiva de
la molécula sefalizadora serotonina. La serotonina se enlaza con recep-
tores de membrana de otras células del cerebro sobreestimuldndolas.

La abundancia de serotonina promueve sentimientos de energia,
empatia y euforia. Quienes usan esta droga de manera recreativa lo
hacen para disfrutar de estas sensaciones. Sin embargo, el MDMA tam-
bién tiene efectos indeseables, ya que incrementa la frecuencia cardiaca
y respiratoria, dilata los ojos, hace que los musculos se acalambren y
restringe la formacién de orina. Esto provoca que la presién arterial se
eleve en forma desmesurada y, en ocasiones, la temperatura interna
del cuerpo quede fuera de control. La joven Spinks estuvo mareada, con
rubor y se expresaba en forma incoherente después de haber ingerido
dos tabletas de éxtasis. Murié porque la temperatura de su cuerpo
quedd fuera de control, lo que hizo que sus sistemas de érganos dejaran
de funcionar.

La sobredosis por éxtasis casi nunca produce la muerte. Los efectos
mds comunes a corto plazo incluyen ataques de panico y psicosis pasa-
jera. Ademds, los investigadores han comenzado a descubrir algunos
efectos desagradables a largo plazo. Muchos estudios en animales han
demostrado que las dosis multiples de MDMA alteran la estructura de las
neuronas que secretan serotonina y reducen su ndmero. Los usuarios de
éxtasis presentan alteracion de la memoria verbal, y a medida que usan
mds droga, esta alteracién empeora.

Figura 29.1 Lorna Spinks en vida (izquierda), y justo después de morir por los efec-
tos secundarios del éxtasis (derecha). Si crees que alguien esta experimentando una
mala reaccion por haber ingerido éxtasis o cualquier otra droga, solicita ayuda mé-
dica de inmediato e indica con honestidad la causa del problema. La intervencién
médica oportuna e informada podrfa salvar una vida.

Es dificil realizar un estudio controlado de una droga ilegal que
puede dafiar el cerebro. Sin embargo, los investigadores de Amster-
dam resolvieron esa dificultad permitiendo que algunos sujetos se
inscribieran al grupo experimental o al grupo de control por voluntad
propia. Los investigadores iniciaron su estudio escaneando el cerebro de
unas 200 personas que nunca habian usado éxtasis pero se mostraban
inclinadas a probarlo. Dos afios mas tarde, los investigadores volvieron
a escanear los cerebros de esos sujetos. En esa época, algunos de ellos
habfan comenzado a usar éxtasis y sirvieron como grupo experimental,
mientras que otros atin no habian probado la droga y sirvieron como
grupo de control. Los escaneos cerebrales del grupo de control no
mostraron cambios. Sin embargo, los escaneos de los nuevos usuarios
de éxtasis indicaron que el patrén de flujo sanguineo cerebral se habia
modificado en forma significativa. Aln se estd investigando si el cambio
en el flujo sanguineo que se observé afecta en forma negativa el funcio-
namiento cerebral.

A medida que conozcas mas acerca del sistema nervioso, podras
entender mejor los efectos de las drogas psicoactivas, tanto legales como
ilegales. Lo que aquf aprendas te ayudard a tomar decisiones informadas
sobre cémo cuidar tu cerebro.

Sefializaciones alteradas
Algunos trastornos neurolégicos
comunes provocan sintomas al
interferir con el flujo de sefales
en el sistema nervioso. Las
drogas psicoactivas también
afectan la actividad del sistema nervioso elevando
o reduciendo la cantidad de sustancias quimicas
sefalizadoras en el cerebro.

Sistema nervioso

de los vertebrados

El sistema nervioso central
de los vertebrados esté con-
formado por el cerebroy la
médula espinal. El sistema

nervioso periférico incluye muchos pares de
nervios que conectan el cerebro y la médula
espinal con el resto del cuerpo.

Acercamiento al
cerebro humano

La corteza cerebral es la
parte del cerebro que evo-
luciond recientemente. En
los humanos, rige el com-

portamiento consciente e interacciona con
el sistema limbico para formary recuperar

recuerdos.



Evolucidn de los sistemas nerviosos

> En la mayoria de los animales, las sefiales se mueven con
rapidez a través de la comunicacién entre neuronas.

< Vinculos a Plan de organizacién corporal de los animales
23.2, Cnidarios 23.5, Platelmintos 23.6, Caracteristicas de
los cordados 24.2, Tejido nervioso 28.6

De todos los organismos pluricelulares, los animales son los que
responden mds rapido a los estimulos externos. La clave de estas
rapidas respuestas son las células especializadas llamadas neu-
ronas. Como se explicé en la seccién 28.6, una neurona es una
célula que transmite sefiales eléctricas a lo largo de su membrana
plasmatica y se comunica con otras células mediante mensajes
quimicos. Las células neurogliales proporcionan apoyo estruc-
tural y funcional a las neuronas.

Red nerviosa de los cnidarios

Los cnidarios, como las hidras y las medusas, tienen una red
nerviosa, una malla de neuronas interconectadas (figura 29.2A).
La informacién fluye en cualquier sentido entre las células de la red
nerviosa y no hay un érgano centralizado de control que funcione
como cerebro. Al provocar que las células de la pared corporal

se contraigan, la red nerviosa puede alterar el tamafo de la boca
del animal, cambiar la forma del cuerpo o la posicién de sus ten-
tdculos. La red nerviosa permite que los cnidarios reaccionen a los
alimentos o las amenazas que perciben en cualquier direccion.

Invertebrados cefalizados bilaterales

La mayoria de los animales son bilaterales, con pares de érganos
ordenados a ambos lados del eje principal del cuerpo (seccién
23.2). La evolucion del plan corporal de los animales bilaterales

grupos de
ganglios

Una red nerviosa
(ilustrada en
color purpura)
controla las
células contractiles
del epitelio.

B Planaria, un gusano plano

cerebro

cordén
nervioso
ventral

ganglio

A Hidra, un cnidario

C Lombriz de tierra, un anélido

par de cordones
nerviosos en co-
nexion cruzada

con nervios laterales

rudimentario

estd relacionada con la cefalizacién: las neuronas que detectan y
procesan informacién quedaron concentradas en el extremo ante-
rior del cuerpo, 0 “cabeza”.

Los animales con plan corporal bilateral cefalizado tienen tres
tipos de neuronas. Las neuronas sensoriales perciben estimulos
especificos como la luz, el tacto o el calor, y envian sefiales a las
interneuronas o neuronas motoras. Las interneuronas integran las
sefiales de las neuronas sensoriales y otras interneuronas, y envian
sus propias sefiales a las neuronas motoras. Las neuronas moto-
ras controlan los musculos y las glandulas.

Las planarias son animales bilaterales con sistema nervioso
simple. Un par de ganglios en la cabeza sirve como centro
integrador (figura 29.2B). Cada ganglio consiste en un grupo
de cuerpos de células neuronales. (EI cuerpo de la célula es la
parte de la neurona que contiene el nudcleo y otros organelos.)
Los ganglios reciben sefiales de manchas oculares y células que
detectan estimulos quimicos en la cabeza de la planaria. Tam-
bién conectan con un par de cordones nerviosos que corren a lo
largo de la superficie ventral (inferior) del animal. Cada cordén
nervioso estd formado de fibras nerviosas (extensiones del cito-
plasma) de muchas neuronas que corren a lo largo del cuerpo.
Los nervios se ramifican desde el cordén nervioso y cruzan el
cuerpo. Un nervio estd formado por fibras nerviosas cubiertas
por tejido conectivo.

Los anélidos y los artrépodos tienen cordones nerviosos
pareados que corren a lo largo de la superficie ventral (inferior) y
conectan con un cerebro simple (figura 29.2C—E). En cada seg-
mento, hay un par de ganglios que controla los musculos de ese
segmento.

cerebro

cerebro

l6bulo
optico (un par,
para estimulos
visuales)

nervios
ramificados

cordones
nerviosos
ventrales
pareados

- ganglio

D Langosta, un crustdceo
(un tipo de artrépodo)

E Saltamontes, un insecto
(un tipo de artrépodo)

Figura 29.2 Galeria de sistemas nerviosos de los invertebrados. Las hidras y

otros animales radiales cuentan con una red nerviosa. Los demas representantes
que se muestran tienen un sistema nervioso bilateral cefalizado.
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Sistema nervioso de los vertebrados

El tubo nervioso dorsal es una de las caracteristicas diagnésti-
cas de los cordados (seccion 24.2). En los vertebrados, el tubo
nervioso dorsal evoluciond formando el cerebro y la médula espi-
nal, que en conjunto constituyen el sistema nervioso central
del animal (figura 29.3). La mayorfa de las interneuronas reside
en el sistema nervioso central. Los nervios que se extienden del
sistema nervioso central a todo el resto del cuerpo constituyen

el sistema nervioso periférico. Los nervios del sistema periférico
se dividen en dos categorfas funcionales: los nervios auténomos
monitorean y requlan el estado interno del cuerpo; controlan el
musculo liso, el musculo cardiaco y las gldndulas. Los nervios
somaticos monitorean la posicion del cuerpo, el ambiente externo y
controlan el musculo esquelético.

El sistema nervioso periférico consta de 12 nervios craneales
que conectan con el cerebro y 31 nervios espinales que conectan
con la médula espinal (figura 29.4). La mayoria de los nervios
craneales y todos los nervios espinales incluyen fibras de neuronas
tanto sensoriales como motoras. Por ejemplo, el nervio cidtico corre
desde la regién sacra de la médula espinal, pasando por los gliteos
y descendiendo por la pierna. Cuando a alguien le tocan el muslo,
el nervio cidtico lleva las sefiales de los receptores cutdneos a la

célula neuroglial Célula que da apoyo a las neuronas.

cordén nervioso Haz de fibras nerviosas que corre a lo largo del cuerpo.
ganglio Conjunto de cuerpos neuronales.

interneurona Neurona que recibe sefales de otras neuronas y que, a su
vez, envia sefiales hacia las motoras.

nervio Fibras neuronales que forman un haz dentro de una funda de
tejido conectivo.

neurona Célula que transmite sefiales eléctricas a lo largo de su mem-
brana y envia mensajes quimicos a otras células.

neurona motora Neurona que recibe sefales de otra neurona y envia
sefiales a un musculo o una gléandula.

neurona sensorial Neurona que responde a un estimulo interno

o externo especifico y envia sefales a otra neurona.

red nerviosa En los cnidarios, una malla de neuronas que interaccionan
sin un cerebro integrador.

sistema nervioso central Cerebro y médula espinal.

sistema nervioso periférico Nervios que se extienden por todo el
cuerpo y llevan sefnales desde y hacia el sistema nervioso central.

tubo nervioso dorsal Los vertebrados tienen un haz de fibras nerviosas
hueco de posicién dorsal protegido por la columna vertebral.

Para repasar en casa ¢Cuéles son las caracteristicas

de los sistemas nerviosos de los animales?

) Los cnidarios tienen una red nerviosa, un arreglo similar a
una red de neuronas sin un punto de control central.

) Los animales bilaterales suelen estar cefalizados, con ganglios
o un cerebro en la cabeza. Los invertebrados bilaterales suelen
tener un par de cordones nerviosos ventrales. En contraste,
los cordados tienen un tubo nervioso dorsal.

) El sistema nervioso de los vertebrados incluye un cerebro
bien desarrollado, una médula espinal y nervios periféricos.

médula espinal. Cuando mueves tu pierna, el nervio cidtico lleva
las 6rdenes para el movimiento desde la médula espinal hasta los
musculos de la pierna.

Sistema nervioso central

Cerebro  Médula espinal

i

Sistema nervioso periférico
(nervios craneales y espinales)

Nervios somaticos
Nervios que llevan sefales
desde y hacia el musculo
esquelético, los tendones

y la piel

Nervios auténomos
Nervios que llevan sefiales
desde y hacia el musculo liso,
el musculo cardiaco y las glandulas

Divisién Divisién
simpatica parasimpatica
Dos conjuntos de nervios que a
menudo envian sefiales a los
mismos efectores y tienen
efectos antagénicos

Figura 29.3 Divisiones funcionales de los sistemnas nerviosos de los vertebrados. Las divi-
siones simpatica y parasimpética del sistema auténomo se estudiaran en la seccién 29.8.
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Figura 29.4 Algunos de los principales nervios del sistema nervioso humano.

Capitulo 29 Control neural 469



Neuronas: comunicadoras

) La estructura de las neuronas refleja sus funciones como
bloques constitutivos de los sistemas nerviosos.
< Vinculo a Tejido nervioso 28.6

Las neuronas son células sefializadoras del sistema nervioso.

En la figura 29.5 se muestra la estructura de una neurona motora,
célula que controla un masculo o una gldndula. El ndcleo y otros
organelos de la neurona se encuentran en el cuerpo de la célula.
Las extensiones del citoplasma permiten que la neurona reciba y
envie mensajes. Las dendritas son ramificaciones del citoplasma
que reciben las sefales quimicas que envian otras neuronas. En
contraste, el simple axén estd especializado en mandar mensajes.
El axén tiene una zona que detona la respuesta nerviosa cerca del
cuerpo de la célula. Las sefiales eléctricas que se originan en la
zona de disparo viajan a lo largo de la zona conductora del axén
hasta sus extremos, o terminales del axon. Estas terminales son
una zona de salida; liberan moléculas sefializadoras que influyen
en las actividades de otras células.

La informacién fluye de las neuronas sensoriales a las interneu-
ronas y de éstas a las neuronas motoras (figura 29.6). Los tres
tipos de neuronas difieren en algunos detalles de su estructura.
Una neurona sensorial tipica no tiene dendritas. Un extremo de su
axon tiene terminales receptoras que detectan estimulos especi-
ficos (figura 29.6A). Las terminales del axon en el otro extremo
envian sefiales quimicas, y el cuerpo de las células se encuentra
entre ellas. Una interneurona tiene muchas dendritas para recibir
sefiales y un axon (figura 29.6B). Algunas neuronas de los ver-
tebrados tienen muchos miles de dendritas. Una neurona motora
tiene varias dendritas y un axon que envia sefiales a un musculo
0 a las células de las glandulas (figura 29.6C).

axén Extension del citoplasma de la neurona que transmite sefiales eléc-
tricas a todo lo largo y secreta sefiales quimicas en sus extremos.
dendrita En una neurona motora o interneurona, extension del cito-
plasma que recibe sefales quimicas enviadas por otras neuronas y las
transforma en sefales eléctricas.

Para repasar en casa ¢Cémo serelaciona

la estructura de una neurona con sus funciones?

) Todas las neuronas tienen un cuerpo celular con organelos
y un axén que envia sefnales quimicas a otras células.

) Las interneuronas y las neuronas motoras tienen dendritas
que reciben senales. Una neurona sensorial carece de den-
dritas. Un extremo de su axén tiene terminales receptoras
que detectan un estimulo especifico.

; ——dendritas
! ' zona de entrada
¥ o cuerpo de
la célula
)
Ny |
o, zona de disparo

extremos axon cuerpo de  axon
receptores periférico la ce’lula—l
Th i C—

A Neurona sensorial que carece de dendritas; los extremos

receptores del axon periférico responden a estimulos especificos.

zona conductora zona de salida

axon terminales del axén —|—

Figura 29.5 Animada Micrografia con microscopio electronico de barrido y diagrama
de una neurona motora. Las dendritas reciben informacion y la transmiten al cuerpo de la
célula. Las senales que llegan hasta la zona de disparo pueden ser conducidas a lo largo
del axdn hasta las terminales. Desde ah, las sefiales fluyen a otra célula; en el caso de una
neurona motora, a una célula muscular.

terminal cuerpo de —axon cuerpo de axdn terminales —|—|
del axon T la célula | lacélula del axon
| e
T - =
) Y
E F — — e
dendritas — | “
dendritas

B Interneurona con dendritas
cortas y un axon corto.

C Neurona motora con dendritas cortas y un axén mas
largo con terminales que envian sefales a un musculo
o célula de una glandula.

Figura 29.6 Estructura de los tres tipos de neuronas. Las flechas indican en qué sentido fluye la informacion.
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Es posible que existan poblaciones de algunas espe-
cies en peligro de extincion en regiones inexploradas
del planeta. ;Debemos esperar para proteger a las
especies que se encuentran en peligro de extincion
hasta que toda la Tierra haya sido explorada?

Una recomendacion de la Administracion de
Alimentos y Drogas (FDA, pos sus siglas en inglés) de
Estados Unidos advierte a ninos y mujeres embaraza-
das, en lactancia o que planean concebir, evitar la
ingestion de attn por los altos niveles de plomo.
;Crees que las latas de attin deben incluir en sus
etiquetas mensajes que alerten sobre el contenido de
mercurio?

Todos los alimentos preempacados en Estados
Unidos deben especificar su contenido de dcidos
grasos trans, pero pueden estar etiquetados como
“cero gramos de dcidos grasos trans” aun cuando una
porcion contenga hasta medio gramo. ; Deberia pro-
hibirse la presencia de dcidos grasos hidrogenados en
los alimentos?

Algunas personas piensan que la forma més segura
de proteger a los consumidores ante un posible
envenenamiento por alimento es mediante la
esterilizacién de los alimentos, con quimicos o con
radiacién que maten a las bacterias; otras personas
piensan que debe garantizarse desde un inicio que la
comida no esté contaminada. ;Preferirfas la comida
esterilizada?

Algunas personas tienen el higado danado porque
han consumido mucho alcohol; otras, porque han
sido victimas de infecciones. Debido a que no hay
suficientes donadores de higado, ;debe ser el estilo
de vida un factor que determine quién recibe un
trasplante de higado?

El precio actual del etanol y otros combustibles
derivados de cultivos es mayor que el de la gasolina,
pero los cultivos son una fuente de energia renovable
y causan menos emisiones. ;Estas dispuesto a pagar
mas por un vehiculo que utiliza biocombustibles?

El desarrollo de nuevos farmacos es muy costoso y
es la razon por la cual las companias farmacéuticas
tienden a pasar por alto trastornos como la ataxia de
Friedman y otros mas que afectan a pocas personas.
;Deben los gobiernos financiar a las companias
privadas para que investiguen sobre tratamientos
potenciales para este tipo de enfermedades?

;Debe prohibirse la clonacién de animales?

La exposicion accidental a la ricina es poco probable,
pero los terroristas pueden intentar envenenar los
suministros de agua o de alimentos con ella. Los in-
vestigadores han desarrollado una vacuna contra la
ricina. ;jTe vacunarias?

Algunas personas con riesgo de desarrollar cancer
de mama optan por una extirpacién preventiva de
los senos, pero muchas de ellas jamas desarrollardn
cancer. ;Debe restringirse la cirugfa para el trata-
miento contra el cdncer?

. La donacién de 6rganos y tejidos es legal, pero su

venta no lo es. Sin embargo, las companias pueden
obtener beneficios econdmicos de la investigacion
derivada de la donacién de érganos y tejidos, asi
como de las lineas celulares derivadas de dichos
materiales. ;Deben las companias compartir las
ganancias derivadas de la donacién de tejidos u
organos con las familias de los donadores?

. Un grupo de investigadores produjo un “ratén sin

padre” a partir de dos 6vulos de ratén. ;Debe evitarse
que lo intenten con 6vulos humanos?

. Actualmente, las pruebas sobre la predisposicién a

trastornos genéticos estan disponibles. ; Apruebas la
legislacion que previene la discriminacién basada en
dichas pruebas?

. Los atributos fisicos, como el color de la piel, los cuales

tienen fundamentos genéticos, son normalmente em-
pleados para definir razas. ;Pertenecen a razas distin-
tas los mellizos con diferente color de piel?
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El alto costo de las pruebas genéticas ha disminuido
répidamente y ha disparado la explosion de compa-
nias que ofrecen secuenciacion de ADN vy perfiles de
SNP personales. Sin embargo, los genetistas creen
que deben pasar entre cinco y 10 anos para que
seamos capaces de predecir, mediante los genotipos,
el riesgo que tiene una persona de padecer estas
condiciones. Hasta ese entonces, ;debe prohibirse
que las companias informen a sus clientes sobre los
riesgos que tienen de desarrollar trastornos basados
en los perfiles de SNP?

. Muchas de las teorias e hipétesis sobre los eventos

ocurridos en el pasado necesariamente se basan en
las huellas que dejaron dichos eventos, y no en datos
derivados de la observacion directa. ;Es suficiente la
observacion indirecta para probar una teorfa sobre
un evento pasado?

Las cepas de bacterias resistentes a los antibi6ticos

se han dispersado ampliamente. El proporcionar
dosis continuas al ganado, de los mismos antibidticos
prescritos a las personas, es una practica agropecua-
ria comun en la actualidad. ; Debe detenerse esta
practica?

El suelo de Marte puede contener microbios que
pueden proporcionar nueva informacion acerca del
origen y la evolucion de la vida. ; Debemos traer
muestras del suelo de Marte para analizarlas?

Los farmacos antivirales ayudan a mantener sanas

a las personas infectadas con VIH y reducen la
probabilidad de la transmisién viral. Cerca de 25 por
ciento de los estadounidenses ignora que han sido
infectados por dicho virus. Las pruebas anuales y
voluntarias, junto con el tratamiento con farmacos,
pueden ayudar a controlar la pandemia del sida.
;Apoyas la expansion de un programa de pruebas
voluntarias?

El prevenir que la contaminacién de nutrientes
alcance las aguas de las costas puede disminuir la
aparicion de las floraciones algales, pero la imple-
mentacién de medidas preventivas puede ser muy
costosa. jApoyas la aplicacion de regulaciones mas
exigentes sobre la descarga de nutrientes en las aguas
de la costa?

Una de las propuestas para desalentar la tala de
bosques tropicales incluye la aplicacién de com-
pensaciones internacionales sobre la produccién de
didéxido de carbono. ;Crees que estas compensacio-
nes son una buena idea?

Una cepa de Fusarium mata las amapolas a partir de
las cuales se extrae el opio. ; Deben esparcirse esporas
de este hongo en Afganistan para reducir los suminis-
tros de opio y heroina?

La pesca de arrastre es una técnica que ayuda a que
los precios de los alimentos del mar se mantengan
bajos, pero puede destruir los habitats de los inverte-
brados. ;Debe prohibirse su uso?

La recoleccion de fosiles es un gran negocio, pero
fomenta el saqueo en terrenos puablicos y reduce
el acceso a los fésiles. s Debe el gobierno regular la
recoleccion de f6siles?

Las compensaciones por la emision de diéxido de
carbono son una buena idea ;0 son s6lo un buen pre-
texto para que las companias contintien emitiendo
este gas?

Mediante la ingenieria genética, algunas plantas
pueden incorporar toxinas de manera mas eficiente.
¢Apoyas el uso de este tipo de plantas para ayudar a
limpiar los desechos téxicos de algunos sitios?

Los pesticidas sistémicos alcanzan el néctar de algunas
plantas y, por lo tanto, el polen que es ingerido por las
abejas. Para proteger a las abejas y a otros polinizadores,
;sdebe prohibirse el uso de estos pesticidas en las plantas
con flor?

;Debe permitirse que los cientificos desarrollen nue-
vas lineas de células madre a partir de los grupos de
células producidos en las clinicas de fertilidad, pero
que no son utilizadas?

29. Algunas personas argumentan que las adicciones son
un trastorno que debe tratarse mediante programas
de rehabilitacion, y no recluyendo a los adictos en
cérceles. ;Estas de acuerdo?

30. El ruido excesivo puede danar a los organismos mari-
nos. ;Debe regularse el ruido maximo permitido que
las embarcaciones y la minerfa submarina pueden
producir?
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Se sospecha que una variedad de quimicos sinté-
ticos alteran el sistema endocrino. ;Deben seguir
utilizandose dichos quimicos mientras que los in-
vestigadores indagan sobre sus efectos?

32. Los complementos alimenticios que aseguran blo-
quear la somatostatina ya estén a la venta. ;Debe
exigirse que los suplementos alimenticios demues-
tren su eficacia y seguridad?

33. La adecuada aplicacién de la RCP y los DESA puede
salvar vidas. ;Debiera ser obligatorio el aprendizaje
de estas habilidades en la educacién superior basica?

34. Las pruebas clinicas de algunas vacunas se realizan
en paises cuyas regulaciones sobre las pruebas en
humanos son menos estrictas que en Estados Unidos.
¢Debe aplicarse la misma regulacién a todas las prue-
bas clinicas sin importar dénde se llevan a cabo?

35. Debe el gobierno de Estados Unidos fomentar la
reduccién del uso del tabaco a nivel mundial, aun
cuando disminuyan los ingresos de las companias
tabacaleras estadounidenses?

36. La obesidad pronto sustituira al tabaquismo como la
primera causa de muertes prevenibles en Estados
Unidos. Actualmente, algunos estados exigen que los
restaurantes incluyan las calorias de cada platillo en
sus menus. ;Crees que esta politica alentard la elec-
cién de opciones mas saludables?

37. ;Debe permitirse que los patrones utilicen las prue-
bas de orina como un requisito para contratar a sus
empleados?

38. ¢Debe permitirse que las decisiones sobre el uso
de las tecnologias reproductivas sean asunto de los
pacientes y sus médicos o deben aprobarse leyes que
limiten el uso de dichas tecnologfas?

39. La distribucién de las abejas africanizadas contintia
aumentando. ;Debe el estudio de su genética ser una
prioridad?

40. s Apoyas la relajacion de las restricciones a la caza en
las regiones de Canadé donde los gansos se han
vuelto una plaga?

4
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El aumento del comercio global y los envios o trans-
portes mds rapidos han contribuido a la introduccién
de especies en Norteamérica. Actualmente, s6lo un
bajo porcentaje de los contenedores importados hacia
Estados Unidos son inspeccionados para verificar
que no contengan especies exéticas. s Deben aumen-
tarse las inspecciones?

42. ;La prohibicién de los productos con alto con-
tenido de fosfato es la mejor forma de prevenir
la eutrofizacién asociada con fosfatos o son una
mejor opcion los programas que educan a los
consumidores?

43. ;Es una buena politica gubernamental el apoyo del
estudio de ciclos de cambio climatico de largo plazo
como El Nino?

44. El Artico contiene grandes depésitos de minerales
y combustibles fésiles, pero la extraccién de dichos
recursos puede representar un riesgo adicional para
las especies que son amenazadas por el cambio
climatico. ;Debe Estados Unidos explotar sus recur-
sos compartidos del Artico o abogar por la proteccién
de la region?




La estimulacion visual Estas herramientas de estudio
pueden ayudarte a tener éxito

en cada en tu curso
pdagina no sélo ilustra...
ensenaq, atrae e inspira.

ISBN-13: 978-607481923-6
ISBN-10: 607481923~

~ » CENGAGE
‘e Learning’

Visite nuestro sitio en: http://latinoamerica.cengage.com 7860741181923




