BIOLOGIA CELULAR

El organismo pluricelular
como una unidad

Introduccién

La Biologia tiene como, objetivo estudiar los seres vivos. Se puede considerar como organismo
vivo desde una bacteria que esta formada por una sola célula hasta una ballena, conformada por
cientos de millones de ellas. En un organismo unicelular, la célula individual debe efectuar todas
las actividades necesarias para su propia vida. En un organismo pluricelular formado por muchas
células, cada tipo de célula desempefia una tarea especifica.

Los animales, plantas y muchos hongos son pluricelulares, sus células estan especializadas para
realizar ciertas funciones permitiendo asi una divisién eficiente del trabajo, lo que hace al
organismo mas independiente de los cambios del medio en donde viven. Generalmente los
cientificos elaboran modelos con los componentes de una estructura a fin de comprender y
visualizar las relaciones y los procesos que se establecen.

En la actualidad se plantean tres grandes modelos para explicar la complejidad de la vida en la
Tierra, éstos son:

= Modelo Celular de Organizacion
= Modelo Pluricelular de Organizacion
= Modelo Ecosistémico de Organizacion

Esta vision global del individuo permitird obtener explicaciones acerca del funcionamiento de su
propio organismo y comprender como hay situaciones que pueden alterar el equilibrio y
mantenimiento de los sistemas que lo conforman.

¢, Qué es un organismo pluricelular?

Con relacion a la definicién de lo que es un organismo pluricelular, Vanegas (1989), plantea lo
siguiente: "Lo que caracteriza a los organismos pluricelulares, mas que la presencia de muchas
células, es la presencia de muchos sistemas especializados (transporte de liquidos y gases,
digestivo, excretorio, nervioso, hormonal, orientacion con respecto a la luz, o a campos
gravitacionales, de sostén, de movimiento, inmunoldgico, termorregulador, otros). Cada sistema
confiere al organismo una mayor habilidad para ciertas funciones. La presencia de mdltiples
sistemas exige necesariamente una interdependencia entre ellos en el medio interno, en forma
tal que las funciones desempefiadas contribuyen de manera integrada al desempefio del
individuo y a su interaccién con el medio externo".



"El individuo pluricelular funciona como una unidad, la cual posee coherencia interna gracias a la
interaccién entre sus diversos sistemas, y es afectada en forma global por el medio externo y asi
mismo actlia sobre éste de manera integrada”

Concepto de sistema

¢ Qué es un sistema? ¢Como funciona?¢Todo lo que esta alrededor es un sistema? Usted
generalmente ha escuchado términos que se refieren a este concepto, tales como sistema
digestivo, sistema nervioso, sistema solar, sistema métrico decimal y otros.

Este término generalmente se ha utilizado al referirse al estudio y funcionamiento de los seres
vivos, especificamente en el estudio de los sistemas respiratorio, circulatorio, digestivo, nervioso
y otros. En esta oportunidad se analizara el concepto de sistema por ser basico para comprender
el concepto de organismo pluricelular.

Para Bunge (1980 ) , un sistema es un objeto complejo cuyas partes o componentes estan
relacionados de tal modo, que el objeto se comporta como una unidad y ho como un conjunto.

De acuerdo a Bertalanffy (1976) un sistema es un conjunto de elementos que interactdan.

Para Johansen (1982), un sistema es "un conjunto de partes coordinadas y en interaccion para
alcanzar objetivos, estas partes forman un todo que se encuentran bajo la influencia de fuerzas
en relacion definidas".

A continuacién se describiran algunos de los aspectos que caracterizan a un sistema:

= Relaciones: Entre los componentes de un sistema existen
relaciones estructurales y funcionales.

» Sinergia: El sistema se debe estudiar en forma global . Para
poder hacerlo es necesario analizar las partes que lo
constituyen, establecer sus relaciones y asi determinar su
funcionamiento. Esta Propiedad denominada sinergia se
expresa generalmente con la frase:"El todo es mas que la suma
de las partes".

= Subsistemas: Un sistema puede formar parte de otro mayor,
de tal manera que sus componentes pueden ser verdaderos
subsistemas de cromosomas. Ejemplo de ello es el sistema
digestivo, que se considera un subsistema del organismao.

= Ambito: Cada sistema existe en un cierto espacio, este
entorno del sistema es lo que se conoce como ambito

» Intercambio: El hecho de existir un ambito y diversos
sistemas que forman parte de sistemas de mayor jerarquia, da
lugar a que cada sistema establezca relaciones de intercambio
con el ambito y con los otros sistemas.

= Equilibrio: Los sistemas tienen la tendencia a mantener una
cierta estabilidad o equilibrio entre sus componentes, pues ellos
poseen una cierta capacidad para adaptarse a las
perturbaciones de aquél. Es evidente, que los sistemas tienen



una capacidad limitada para mantener esta armonia y en el caso
de que las perturbaciones sean de mayor intensidad a la
soportada, se producird entonces una ruptura del equilibrio del
sistema.

Sistema Biolégico

Un sistema biol6égico es mas que una asociacién de células que cumplen, en su conjunto una
funcion basica del organismo, es la presencia de muchos sistemas especializados. La funcion de
cada sistema es el producto de las propiedades basicas de las células que lo forman. Algunas de
estas propiedades son: conduccién de estimulos, contractilidad, soporte, muerte, transporte de
sustancias y otras.

¢ Por qué existen diversos sistemas?

Un organismo pluricelular es mas complejo en la medida que posea mayor numero de
cromosomas de células especializadas, es decir, células que difieran de otras en estructura y
funcion y que realizan de manera especial ciertas funciones, ademas de las actividades basicas
que debe efectuar para sobrevivir, como es absorber nutrientes, respirar y sintetizar. Por
ejemplo: existen células sensitivas altamente especializadas que pueden captar estimulos muy
tenues. Inclusive existen, en muchos organismos pluricelulares, varias clases de células
sensitivas, algunas especializadas para reaccionar ante estimulos luminosos, otras para los
estimulos sonoros, otras para los estimulos mecanicos y asi sucesivamente.

Como consecuencia de esta especializacion se logra una division eficiente del trabajo entre los
distintos grupos de células, se evita asi la duplicacion de esfuerzos, y el organismo poseera un
mayor niumero de cromosomas de sistemas. Este hecho, a su vez trae como consecuencia que
el individuo sea menos dependiente de los cambios del ambiente en el que habita. Por ejemplo
los musgos no poseen un sistema de vasos que permiten el transporte de agua y sales
minerales al resto de la planta, por, lo que llegan a crecer pocos milimetros del suelo, no estan
provistos de una cuticula protectora lo cual sélo les permite vivir en sitios muy himedos para
evitar la desecacion.

En algunos organismos animales, como por ejemplo la planaria que no posee un sistema
respiratorio, realiza el intercambio de gases en toda la superficie del cuerpo, mediante difusion
directa a través de su cubierta protectora; y debe vivir en sitios himedos para evitar la
desecacion, por ser su cubierta protectora delgada.

Principales sistemas en animales y plantas

Entre los sistemas que poseen los animales mas complejos, incluyendo al hombre, cabe
mencionar:

= El Sistema Tegumentario: comprende la piel y las estructuras
derivadas de ellas y sirve de cubierta protectora para todo el
organismo.

» Los Sistemas Esqueléticos y Muscular: proporcionan sostén,
proteccion y los medios la locomocién, también mantienen la
forma y posicién del cuerpo.

= El Sistema Digestivo: transforma los alimentos en sustancias
Utiles para el organismo




» El Sistema Respiratorio: lleva oxigeno al interior del
organismo y elimina los gases de desecho de la respiracion,
hacia el exterior.

= El Sistema Excretor: asegura la retencién de las sustancias
necesarias para la existencia del organismo y elimina las
sustancias de desecho.

» El Sistema Circulatorio: tiene la funcion del transporte de las
sustancias nutritivas a todas las células y recoge de estas las
sustancias de desecho que seran expulsadas.

= El Sistema Reproductor: cumple la funcion del
mantenimiento de la especie.

= El Sistema Nervioso y Endocrino: coordina las actividades de
todas las partes del cuerpo y la adaptacion animal a situaciones
ambientales particulares.

Igualmente, las plantas llevan a cabo los procesos bésicos que las mantienen vivas y ello
requiere de sistemas como:

= El Sistema de Transporte: como su nombre lo indica permite
el transporte de agua y sales minerales a través del xilema y el
transporte de nutrientes, mediante los vasos conductores del
floema

= El Sistema de Nutricién comprende dos procesos, la sintesis
de la materia organica, a partir de CO2 y agua a nivel del
estoma y la incorporacién de sustancias minerales a través de
raices

» El Sistema de Reproduccion: comprende las estructuras
relacionadas con el desarrollo de semillas y otras formas de
reproduccién

= El Sistema de Soporte: representado por todas las
estructuras que intervienen en el transporte y proteccion de la
desecacion de la planta




La teoria celular

La célula es la unidad basica de estructura y funciéon en un organismo multicelular

El desarrollo de la teoria célular es una ilustracion de la interaccion entre hechos e ideas.Los
avances técnicos han permitido ir descifrando poco a poco los mas intrincados problemas
biologicos, hasta llegar a facilitar en nuestros dias una visién precisa y de gran complejidad de
los organismos vivos y en particular de la célula.

Si retrocedemos al menos unos trecientos afios, Robert Hooke, al describir las "células", y
Antonie van Leeuwenhoek, al observar por vez primera los microorganismos y otras formas
célulares, con sus microscopios rudimentarios, ponian al alcance del hombre valiosos medios de
observacién que al ser perfeccionados mas tarde, servirian para dar pasos de giganteen el
asentamiento de los conocimientos de la célula

Durante el periodo inicial de desarrollo de la teoria célular, los cientificos acumularon hechos
relativos a las células, con la ayuda de microscopios simples. El periodo medio de desarrollo de
la teoria célular comprendié no solo la observacion, sino también los intentos de los cientificos
para llegar a generalizaciones a partir de sus descubrimientos.

En 1839 ocurrieron dos hechos sobresalientes en conexion con este tema: Purkinje, en
Bohemia, acufia el término "protoplasma" para significar el contenido vivo de la célula, y los
alemanes Schleiden y Schwann presentan la idea de que todos los seres vivos estan formados
por células, provocando asi el nacimiento de lo que mas tarde habria de llamarse "teoria
celular”, en la que se define un hecho trascendental: la célula es la unidad fundamental no solo
por lo que respecta a su funcién, sinotambién en cuanto a su estructura.

Este periodo terminé con elenunciado de la teoria célular cuyos postulados pueden resumirse:



e Todos los animales y vegetales estan constituidos por células.

e Lacélula es la unidad bésica de estructura y funcion en un organismo multicelular.

e La divisién célular da origen a la continuidad genética entre células progenitoras y sus
descendientes.

e Lavida del organismo depende del funcionamiento y control de todas sus células.

La teoria celular, que inicialmente se acogio con bastantes reservas, produjo un marco apropiado
para el progreso posterior de la biologia celular, al presentar a los bidlogos algo uniforme y
coherente en donde fundamentar sus estudios de la célulaaislados y comparativos.Ofrecié una
esperanzadora seguridad de que las variaciones sugeridas por la teoria de la evolucién,tenian un
tronco comun y que este estaba constituido por la organizacién celular de los sistemas vivientes.

Desde entonces la teoria celular se ha ido desarrollando y expandiendo, dando un explicacion
I6gica sobre como pueden haber evolucionado los organismos multicelulares a partir de formas
unicelulares.

Los procesos de fermentacién, respiracion, fotosintesis y duplicacién de cromosomas son
actividades que tienen lugar en el interior de las células , estos se llevan a cabo tanto en células
de organismos unicelulares o multicelulares. Con la teoria de la evolucion y la teoria genética, la
teoria célular forma parte de la estructura conceptual de todas las Ciencias Biolégicas.
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Estructura de una célula procariética.

La célula es la unidad fundamental de la cual estan constituidos todos los seres vivos. Todos los
organismos vivos estan formados por células, y en general se acepta que, ningln organismo es
un ser vivo si no consta al menos de una célula. Algunos organismos microscopicos, como
bacterias y protozoos, son células Unicas, mientras que los animales y plantas estan formados
por muchos millones de células organizadas en tejidos y érganos.

Aunque los virus y los extractos acelulares realizan muchas de las funciones propias de la célula
viva, carecen de vida independiente, capacidad de crecimiento y reproduccién, propios de las
células y, por tanto, no se consideran seres vivos.



Estructura de una célula

Las células, aunque muy pequefias son muy complejas, y estan formadas por diversas
estructuras que le permiten llevar a cabo funciones como obtener energia para el crecimiento y
la reproduccion.La biologia estudia las células en funcion de su constitucién molecular y la forma
en que cooperan entre si para constituir organismos muy complejos, como el ser humano.

Para poder comprender como funciona el cuerpo humano sano, cémo se desarrolla envejece y
gué falla en caso de enfermedad, es imprescindible conocer las células que lo constituyen. Los
bi6logos celulares, equipados con microscopios cada vez mas potentes, procedieron a estudiar
la anatomia microscépica de la célula y observaron que esta formada por las siguientes
estructuras:

Pared célular: es una delgada cubierta de materiales no vivos que recubre la célula.En las
plantas esta se denomina celulosa se caracteriza por ser rigida, en los animales esta cubierta es
mas flexible.

Membrana célular: sigue a la pared célular, esta consta de tres capas, una media formada por
grasas (lipidos) y dos de proteinas. Esta estructura permite seleccionar que elementos pueden
entrar o salir de la célula.

El citoplasma comprende todo el volumen de la célula, salvo el ndcleo. Engloba numerosas
estructuras especializadas y organulos, que se describira mas adelante. La solucién acuosa
concentrada en la que estan suspendidos los organulos se llama citosol;.en este se producen
muchas de las funciones mas importantes de mantenimiento celular, como la respiracion, la
sintesis de proteinas y la fotosintesis. En el citoplasma se encuentran los siguientes organulos:

Las Mitocondrias: son los centros de actividad respiratoria, pueden
descomponer los compuestos organicos en anhidrido carboénico y agua, que se
exhalan al respirar; cuando esto ocurre se libera energia en forma de ATP.Son
particulas de 0.2 a 0.3 micras, formadas por una membrana externa y otra
interna con muchos pliegues denominados crestas, que aumentan la superficie
interna en donde se realiza la producciébn de ATP.Las mitocondrias son
abundantes en las regiones célulares en la que se requiere mas actividad
metabdlica o energia como en las células musculares o en las células hepaticas.

Cloroplastos: son las particulas mas grandes de las células, se han encontrado
solo en plantas y en algunos protistos. Al igual que las mitocondrias presentan
numerosas membranas internas.En estas se efectla la fotosintesis, puesto que
aqui se almacena un pigmento denominado clorofila.

Complejo de Golgi: esta formado por un grupo de membranas aplanadas, en
forma de sacos, que se encuentra cerca del nicleo.Se cree que interviene en la
excrecion y el transporte de particulas hacia adentro y fuera de la célula.

Lisosomas estas particulas son mas pequefias que las mitocondrias y
contienen enzimas encerradas en una membrana, que actian como
catalizadores en el rompimiento de grandes moléculas de grasas, proteinas y
acidos nucleicos en moléculas mas pequefias; que pueden ser uitilizadas como
fuentes de energia.

Reticulo endoplasmatico es un sistema membranoso que se conecta con la
membrana nuclear, por lo que posiblemente intervenga en funciones de
transporte interno de la célula.



Ribosomas: son particulas diminutas y numerosas, de 0.02 micras de
diametro, adheridas al reticulo endoplasmatico, o libres en el citoplasma.En esta
se realiza la sintesis de proteinas .

Centriolos, son estructuras en forma de bastén, situadas en la proximidad del
nucleo de las células animales. Intervienen en la division celular.

El Nucleo: es la estructura de mayor tamafio e importancia en casi todas las células animales y
vegetales ; es esférico y mide unas 5 um de diametro, .En el ndcleo se llevan a cabo diversas
funciones:

e esresponsable de la reproduccién o continuidad célular ,

e eneste se lleva a cabo la sintesis de acidos nucléicos (ADN y ARN).

e el ARN sintetizado pasa al citoplasma , desempefiando el papel de mensajero y
transfiriendo la informacion genética del ADN.

El nlicleo esta formado por las siguientes estructuras:

La membrana nuclear, rodea al nlicleo y separa su contenido del citoplasma,;
esta presenta poros a través de los cuales se produce el intercambio de
substancias entre entre el ndcleo y el citoplasma

Los cromosomas, se observan como granulos esparcidos por el nicleo son
dificiles de identificar por separado; pero justo antes de que la célula se divida,
se condensan y adquieren grosor suficiente para ser detectables como
estructuras independientes,suelen aparecer dispuestos en pares idénticos.El
nucleolo es una estructura redondeada, constituida de ARN, que desaparece
durante la division célular. En el nucleolo se sintetizan ARN y proteinas, que
migran al citoplasma a través de los poros nucleares, a continuacion se
modifican para transformarse en ribosomas.

La teoria celular.

El desarrollo de la teoria célular es una ilustraciéon de la interaccién entre hechos e ideas.Por
medio de esta puede relacionarse la vida de un organismo multicélular conla vida de la célula.

Durante el periodo inicial de desarrollo de la teoria célular, los cientificos acumularon hechos
relativos a las células, con la ayuda de microscépios simples. El periodo medio de desarrollo de
la teoria célular comprendié no solo la observacion, sino también los intentos de los cientificos
para llegar a generalizaciones a partir de sus descubrimientos. Este periodo terminé con el
trabajo de Schleiden y Schwann (1839) y con el enunciado de la teoria célular:

Todos los animales y vegetales estan constituidos por células.
La célula es la unidad basica de estructura y funcion en un organismo multicelular.

La divisién célular da origen a la continuidad genética entre células progenitoras y sus
descendientes.

La vida del organismo depende del funcionamiento y control de todas sus células.



Desde entonces la teoria celular se ha ido desarrollando y expandiendo, dando un explicacién
I6gica sobre como pueden haber evolucionado los organismos multicelulares a partir de formas
unicelulares.

Los procesos de fermentacion, respiracion, fotosintesis y duplicacién de cromosomas son
actividades que tienen lugar en el interior de las células , estos se llevan a cabo tanto en células
de organismos unicelulares o multicelulares. Con la teoria de la evolucién y la teoria genética, la
teoria célular forma parte de la estructura conceptual de todas las Ciencias Biolégicas.



La célula como un biosistema

El concepto de organismo se presenta aun hasta nuestros dias corno una interseccion entre la
ciencia y la filosofia. Siendo asi, cualquier explicacién resulta una mera explicacion acerca de la
vida misma. En este sentido Lwoff define al organismo vivo como un sistema integrado de
estructuras macromoleculares y de funciones capaz de reproducirse”.

En cualquiera circunstancia biélogos y filésofos han acordado que los organismos vivos
constituyen una clase especial de sistemas concretos. De alli, y para subrayar este caracter
integrativo se le denomina biosistema (Bunge, 1980).

La Biologia indica que todo biosistema es un sistema quimico "especial’, es decir, cualquier
organismo es algo mas que un simple sistema quimico inanimado como el aire, la madera o la
complicadisima molécula del ADN. Un biosistema es un sistema por cuanto esta estructurado en
un conjunto de partes o componentes relacionados entre si y que funciona como una unidad.
M&s correctamente, un biosistema actlla como un quimiosistema, en otras palabras, un sistema
reactivo cuyos componentes son a&tomos y moléculas que interactian entre si. Pero ademas, es
también un sistema abierto, por cuanto sus componentes intercambian materia y energia con su
medio externo, y mas aun, dicho intercambio es selectivo ya que los biosistemas estan dotados
de "paredes" (membranas) que limitan dicho intercambio.

Los biosistemas son también sistemas autocontrolados por cuanto regulan y controlan a si
mismo las reacciones quimicas y los productos de dichas reacciones a través de la inhibicién o
estimulacion de las mismas. Una peculiaridad importante de todos los biosistemas es que son
capaces de sintetizar sus componentes mas complejos a partir de otros mas simples, como por
ejemplo la sintesis de proteinas a partir de aminoacidos, y esto a través de una maquinaria mas
compleja de control de tal proceso, como lo es el ADN.

Este material incluye el estudio de los organismos vivos corno biosistemas y, mas
concretamente, como quimiosistemas cuyos componentes reaccionan entre si, actian como una
unidad y toman de su medio circundante materia y energia; son capaces de controlarse a si
mismos, reproducirse, mutar y evolucionar.

Debido a que las células satisfacen esta caracterizacién del organismo, se dice que las mismas
son biosistemas, con mayor razon las colonias de células y los organismos multicelulares, que
ademas de las propiedades basicas sefialadas poseen otras aln mas complejas.
La informacion la desarrollaremos en los siguientes temas:

1. Lipidos y membranas.

2. Modelos propuestos para membranas biolégicas.
3. Transporte a través de membranas.

4. Exocitosis y endocitosis.

5. Compartimentacion celular.



6. Flujo energético: fotosintesis y respiracion.

7. Metabolismo celular.



Ciclo celular

Introduccién

El crecimiento y el desarrollo de los organismos vivientes dependen del crecimiento y la
multiplicacion de sus células. En los organismos unicelulares, la division celular implica una
verdadera reproducién y por este proceso, a partir de la célula primitiva, se originan dos o mas
individuos. Por el contrario, los organismos multicelulares provienen de una sola célula, el cigoto,
y la repetida multiplicacion de esta y de sus descendientes, deteremina el desarrollo y el
crecimiento del individuo.

El tamafio de la mayoria de los organismos esta determinado por el nimero de elementos
celulares que los componen y no por el volumen de las células individuales. Cada clase de célula
tiene una uniformidad general de volumén, que puede diferir acentuadamente en células de
distinto tipo. En muchos casos, la célula parece crecer hasta cierto limite, antes que se produzca
una division.

En el curso de su vida, todas las células pasan fundamentalmente por dos periodos: uno de
interfase << o de no division> durante el cual sse duplica el material genético, y otro de division,
por medio del cual se producen dos células hijas. Todo este proceso es lo que constituye un
ciclo celular completo, ver figura N° 1.

Fases del Ciclo Célular
Interfase

Es el periodo de tiempo que transcurre entre dos mitosis, y que comprende los periodos G1, S, y
G2. Durante la interfase se produce la duplicacion de todos los componentes fundamentales de
la célula, es decir ADN , ARN y proteinas.

El periodo G1, llamado primera fase de crecimiento, se inicia con una célula hija
gue proviene de la division de la célula madre. La célula aumenta de tamafio, se
sintetiza nuevo material citoplasmico, sobre todo proteinas y ARN.

El periodo S o de sintesis, en el que tiene lugar la duplicacién del ADN. Cuando
acaba este periodo, el nicleo contiene el doble de proteinas nucleares y de ADN
gue al principio.

El periodo G2, ADN se sigue sintetizando ARN vy proteinas; el final de este
periodo queda marcado por la aparicién de cambios en la estructura celular ,que
se hacen visibles con el microscopio y que nos indican el principio de la mitosis o
division celular.

Divisién Célular o Mitosis

Mitosis es el proceso celular por el cual el ndcleo de la célula se transforma en dos,
duplicandose la informacién genética contenida en los cromosomas, que pasa de esta manera
a las sucesivas células a que la mitosis va a dar origen.



Cuando se produce la divisidn célular, el nicleo experimenta una reorganizacion completa.El
proceso consta de varias operaciones sucesivas que pueden separarse en en varias etapas:

1.

Profase En ella se hacen patentes un cierto nimero de filamentos dobles: los
cromosomas.Cada cromosoma constituido por dos cromatidas, que se mantienen unidas
por un estrangulamiento que es el centrdmero. Cada croméatida corresponde a una larga
cadena de ADN. Al final de la profase ha desaparecido la membrana nuclear y el
nucléolo.

Metafase Se inicia con la aparicion del huso, donde se insertan los cromosomas y se
van desplazando hasta situarse en el ecuador del huso, formando la placa metafésica o
ecuatorial.

Anafase En ella el centrémero se divide y cada cromosoma se separa en sus dos
crométidas. Los centrémeros emigran a lo largo de las fibras del huso en direcciones
opuestas, arrastrando cada uno en su desplazamiento a una cromatida.La anafase
constituye la fase crucial de la mitosis, porque en ella se realiza la distribucion de las dos
copias de la informacion genética original.

Telofase Los dos grupos de crométidas, comienzan a descondensarse, se reconstruye
la membrana nuclear, alrededor de cada conjunto cromosomico, lo cual definira los
nuevos nucleos hijos. A continuacion tiene lugar la divisién del citoplasma.



Origen de la ciencia geneética

Genética es la ciencia que estudia las leyes de la transmisién de los caracteres hereditarios de
los organismos.

La ciencia de la genética fue fundada hacia 1870 por Gregor Mendel, que descubri6 las leyes
empiricas de la herencia biol6gica, y se ha desarrollado sobre todo en el siglo XX, a partir del
descubrimiento de las mutaciones por el holandés Hugo de Vries en el afio 1900, de los
experimentos realizados por Morgan con las moscas de las frutas (Drosophila melanogaster) y
de las experiencias de otros investigadores como Severo Ochoa.

La base de estudio de la genética es el gen, o unidad de informacién para un caracter de un ser
vivo contenida en los cromosomas de las células. El gen codifica la sintesis de las proteinas de
acuerdo con un sistema, llamado cédigo genético, descubierto en la década de 1960.

Gregor Mendel, considerado el padre de la genética, descubrié en el siglo XIX las leyes que
rigen las caracteristicas de los descendientes en funcién de los genes de los progenitores: la
primera ley establece que si se cruzan dos razas puras para un determinado caracter, los
descendientes de la primera generacién seran todos iguales entre si e iguales a uno de sus
progenitores; la segunda sefiala que los caracteres recesivos que quedan ocultos en la primera
generacion, tras el cruce de dos razas puras, reapareceran en la segunda generacién en
proporcion de 1 a 3 respecto a los caracteres dominantes.

El bioquimico aleman Albrecht Kossel, descubri6 los &cidos nucleicos y algunas de las bases
nitrogenadas que forman parte de los nucle6tidos. En 1910 le fue otorgado el premio Nobel de
fisiologia y medicina

En 1933 el estadounidense Thomas Morgan, obtuvo premio nobel en medicina por su
descubriento del rol desempefiado por los cromosomas en la herencia.

En 1959 los estadounidenses Arthur Kornberg y Severo Ochoa, obtuvieron premio nobel en
medicina por su descubrimiento de los mecanismos en la sintesis biolégica del acido ribonucleico
y acido desoxiribonucleico.

La estructura del ADN fue descubierta por los investigadores Francis H. C. Crick, James D.
Watson y Maurice H. Wilkins, que recibieron por ello el premio Nobel de fisiologia y medicina por
el descubrimiento de la estructura en doble hélice del ADN en 1962. Esto permitié el
desentrafiamiento del cédigo genético en la década de los sesenta y la aparicion de la ingenieria
genética, que aplica las técnicas de la biologia molecular para fabricar numerosas sustancias
guimicas por medios biolégicos.

El médico y bidlogo francés Jacques Monod, director del servicio de bioquimica celular del
instituto Pasteur de Paris, investigé los procesos de la herencia genética, demostrando la
existencia del ARN mensajero. Recibi6 el premio Nobel de medicina en 1965. Expuso su teoria
de la causalidad bioldgica en " El azar y la necesidad" (1970).



El bioquimico francés Luis Federico Leloir recibié en 1970 el premio Nobel de quimica por sus
estudios sobre los azlcares nucleétidos y el papel de éstos en la biosintesis de los hidratos de
carbono.

A partir de los afios setenta ha experimentado un enorme desarrollo la genética molecular, que
se esta convirtiendo en una rama de la técnica y que permite a los investigadores modificar la
informacion genética de los seres vivos, trasplantando genes de unos individuos a otros y de
unas especies a otras. De esta manera se consigue que ciertas bacterias fabriquen grandes
cantidades de proteinas, como la insulina humana vy el interferén, necesarias para el tratamiento
de ciertas enfermedades. De igual forma se mejoran ciertos cultivos trasplantando a una especie
vegetal un gen de otra especie para que le proporcione proteccion contra ciertas enfermedades o
alguna otra caracteristica favorable. También es posible, aunque por el momento esta en fase de
investigacion, la curacion de algunas dolencias hereditarias utilizando estos métodos

Proyecto Genoma

En 1985 Charles Delisi, quien trabajaba en el departamento de Energia de Estados Unidos,
estudiaba los efectos biolégicos de la radiacién. Not6 que la biologia iba a paso lento en el tema
de decodificar el genoma humano. De inmediato alert6 a otros colegas y esa inquietud se
convirtié6 en tema de discusion en las altas esferas del gobierno. En 1990 el proyecto genoma
humano se convirti6 en una realidad gracias al presupuesto del gobierno estadounidense y a
donaciones del Wellcome Trust de Gran Bretafia.

A principios de los afios noventa, los Institutos Nacionales de la Salud de Estados Unidos,
principales financiadores oficiales del Proyecto Genoma Humano plantearon la idea de patentar
los genes humanos que sus cientificos iban descubriendo. Uno de los promotores de esta
iniciativa fue precisamente Craig Venter, que por entonces era la joya de la corona en la plantilla
del proyecto publico.

El director de ese proyecto, y su principal impulsor, era uno de los grandes mitos cientificos del
siglo XX: James Watson, uno de los investigadores que en 1953 descubrieron la doble hélice del
ADN.

Watson sumamente molesto y contrariado ante la intencién de los Institutos Nacionales de la
Salud de patentar los genes. Proclamé que eso no era ni investigacion ni innovacién, que se
trataba de un mero trabajo rutinario y que la informacidon genética era un patrimonio de la
humanidad sobre el que no cabian patentes ni registros. Abandond la direccidn del proyecto en
1992.

La iniciativa de patentar los genes en crudo no salié adelante, en gran parte gracias a la
oposicion radical de Watson.

Otra consecuencia de la crisis fue que en 1998 Craig Venter, uno de los cientificos que formaba
parte del proyecto gubernamental, abandoné a su equipo para formar una compafiia privada
mientras aseguraba que podia tener el trabajo completo antes de 2001.

Las iniciativas empresariales de Venter culminaron, en la creacion de la compafiia Celera
Genomics, una filial de la poderosa multinacional biotecnoldgica PE Corporation.

El jueves 6 de abril de 2000, el brillante y polémico cientifico Craig Venter, presidente de la
empresa PE Celera Genomics, sorprendié al mundo con el anuncio de haber completado la
secuencia, primera fase de todo el proyecto.



En sélo siete meses, Venter ha tomado la delantera a diez afios de trabajo del gigantesco
proyecto publico y ha logrado una lectura completa de los 3.000 millones de letras quimicas que
contienen las instrucciones para fabricar una persona: el genoma humano, el mayor esfuerzo
coordinado de la historia de la biologia, e inauguraba una nueva era en el conocimiento del ser
humano que abre unas enormes perspectivas para la medicina. Y también un negocio de
incalculables proporciones para la industria biomédica.

Venter parece cansado de que la mina de oro de sus ideas acabe siendo explotada
comercialmente por otros, y ha decidido constituir sus propias empresas. La parte buena de esta
tendencia es que ha estimulado la competencia entre grupos de investigacion. La parte mala es
gue la genética esta mirando cada vez mas a los proyectos que pueden producir beneficios a
corto plazo, en detrimento de las investigaciones de largo alcance.

No se puede decir aun que el proyecto haya culminado, porque esa secuencia esta por el
momento dividida en unos 50 millones de pedazos desordenados, como un libro al que se han
arrancado todas sus hojas. Sin embargo, Venter asegura que el poder informatico de PE Celera
Genomics, que con el mas potente computador del mundo, serd capaz de montar ese gigantesco
rompecabezas en un plazo de tres a seis semanas.

Craig Venter asegura que hasta dentro de 100 afios no se conoceran todos los genes humanos,
su funcién y su interaccién con otros factores genéticos 0 ambientales y que hasta entonces no
se podrd empezar a pensar en modificar la herencia, en inmiscuirse en el proceso natural de la
evolucién en marcha desde hace miles de millones de afios.

Venter no estd dedicado en exclusiva al genoma humano. Sus poderosos equipos para
secuenciar ADN y su magnifico computador han desentrafiado también los genomas de varios
otros organismos, entre ellos algunas bacterias causantes de enfermedades. Su pendltimo hito
fue la descripcion completa del genoma de la mosca. Ahora va a poner sus maquinas a la tarea
de resolver el genoma del ratén. Las comparaciones entre unas y otras especies seran de una
gran utilidad para esclarecer el funcionamiento de cada gen humano, y para obtener indicios
esenciales sobre los mecanismos que sustentan la evolucion bioldgica.

Durante el Gltimo afio, Venter también ha publicado algunos trabajos de investigacion basica de
gran calidad e interés. En uno de ellos, se pregunté cuantos genes son necesarios para
mantener la vida de forma auténoma, y demostré que tan sélo 350 genes son suficientes. Esta
investigacién pone al alcance de la mano la sacrilega perspectiva de generar vida a partir de la
materia inerte.



Principios de Mendel

Gregorio Mendel, al estudiar los cruzamientos de las arvejas (Pisum sativum), descubrié en 1865
las leyes que rigen la transmision herditaria. Mendel seleccioné diversas variedades de arvejas
con caracteristicas diferentes o contrastantes. El uso del guisante de jardin Pisum sativum, como
material experimental fue el resultado de una serie de caracteristicas que facilitaban el estudio:

e La polinizacién podia ser controlada con facilidad, ademas de esto la
planta se autofecunda lo cual facilitaba los experimentos Era facil
cultivar las plantas del guisante, y el tiempo entre una generacién y la
siguiente solo comprendia una estacion de cultivo

e Los guisantes presentaban caracteristicas herditarias bien definidas que
habian sido recolectadas por los cultivadores en forma de variedades
individuales.

e Entre dichas variedades, Mendel escogio siete caracteres <<unitarios>>
distintos, para seguir su herencia en los experimentos, caracteres que
iban desde el tamafio del tallo hasta la forma de la semilla.

e Cada caracter utilizado presentaba dos aspectos alternativos o
caracteristicas, asi tallos altos o cortos, semillas lisas o rugosas,
amarillas o verdes etc.

Para facilitar la notacion, el cruzamiento inicial entre dos variedades se llama generacion
paterna, o P1, y su descendencia, ya fuese para la forma de las semillas o para las plantas, se
llama primera generacion filial, o F1. Las generaciones sucesivas a partir de este cruzamiento se
denominan F2 y asi sucesivamente.

Primera Ley de Mendel
Ley de la uniformidad de los hibridos de la primera generacién (F1).

Cuando se cruzan dos variedades de individuos de raza pura, cada uno con un determinado
caracter, todos los hibridos de la primera generacién presentan uno de los caracteres
estudiados. Mendel llegb a esta conclusion trabajando con una variedad pura de plantas de
guisantes que producian semillas amarillas y con una variedad que producia semillas verdes; al
cruzar estas plantas, observo los hibridos resultantes en la primera generacion P1, siempre
plantas con semillas amarillas y por lo tanto la caracteristica de solo uno de los padres, figura 1..

Interpretacién del experimento

El polen de la planta progenitora aporta a la descendencia un alelo para el color de la semilla, y
el 6vulo de la otra planta progenitora aporta el otro alelo para el color de la semilla ; de los dos
alelos, solamente se manifiesta aquél que es dominante (A), mientras que el recesivo (a)
permanece oculto. Otro ejemplo para la primera ley Es el caso del color de las flores del
"dondiego de noche" (Mirabilis jalapa), al cruzar las plantas de la variedad de flor blanca con
plantas de la variedad de flor roja, se obtienen plantas de flores rosas. En este caso en un
determinado gen da lugar a una herencia intermedia y no dominante, solamente varia la manera
de expresarse los distintos alelos.



Segunda Ley de Mendel
La separacion o disyuncién de los alelos.

Mendel sostuvo que el color de las semillas era controlado por un factor que se trasmitia a la
descendencia por medio de los gametos . Este factor es conocido ahora como gen, podia
transmitirse sin mezclarse con otros genes. Mendel enuncié que el gen era suceptible de
separarse en el hibrido para entrar en gametos diferentes y distribuirse en la descendencia de
los hibridos. Mendel tomé plantas procedentes de las semillas de la primera generacién P1 del
experimento anterior y cruzé los hibridos resultantes de este experimento entre si y estudié el
resultado en la segunda generacion filial F2, en este segundo cruce, las plantas presentaban las
caracteristicas de sus antepasados en la proporcion 3:1 el aspecto que habia desaparecido o se
hallaba escondido reaparecia en la siguiente generacién pero con una frecuencia de 1/4; figura
2.

Este fendmeno por el cual un caracter se manifiesta y el otro no, estando presentes ambos
factores, se llama dominancia, el caracter que se visualiza; en este caso el factor para la semilla
amarilla se considera dominante respecto al factor para semilla verde, y es recesivo el caracter
gue permanece oculto. Utilizaremos como nomenclatura letras mayusculas para factores
dominantes y minasculas para factores recesivos Interpretacion del experimento. Los dos alelos
distintos para el color de la semilla presentes en los individuos de la primera generacion filial, no
se han mezclado ni han desaparecido , simplemente ocurria que se manifestaba sélo uno de los
dos. Cuando el individuo de fenotipo amarillo y genotipo Aa, forme los gametos, se separan los
alelos, de tal forma que en cada gameto s6lo habra uno de los alelos y asi puede explicarse los
resultados obtenidos.

Otro ejemplo para la segunda ley es el caso de los genes que presentan herencia intermedia.

Si tomamos dos plantas de flores rosas de la primera generacién filial (F1) del cruce que se
observa en la figura 2 y las cruzamos entre si, se obtienen plantas con flores blancas, rosas y
rojas, en la proporcion que se indica en el esquema de la figura 4. También en este caso se
manifiestan los alelos para el color rojo y blanco, que permanecieron ocultos en la primera
generacion filial. Retrocruzamiento de prueba Consiste en cruzar el fenotipo dominante con la
variedad homocigota recesiva (aa), sirve para diferenciar el individuo homocigético del
heterocigético. En el caso de los genes que manifiestan herencia dominante, no existe ninguna
diferencia aparente entre los individuos heterocigéticos (Aa) y los homocigéticos (AA), pues
ambos individuos presentarian un fenotipo amarillo. Si es homocigético, toda la descendencia
sera igual, en este caso se cumple la primera Ley de Mendel.(figura 5). Si es heterocigético, en
la descendencia volvera a aparecer el caracter recesivo en una proporcion del 50%. (figura 6).

Tercera Ley de Mendel
La herencia independiente de caracteres

El principio de herencia independiente se aplica al comportamiento simultaneo de dos o mas
pares de genes localizados en diferentes pares de cromosomas. Los genes que estan en
cromosomas separados se distribuyen independientemente durante la mitosis. Al caso de que se
contemplen dos caracteres distintos, cada uno de ellos se transmite con independencia de la
presencia del otro caracter. Mendel cruz6 plantas de guisantes de semilla amarilla y lisa con
plantas de semilla verde y rugosa ,homocigdticas ambas para los dos caracteres.(Figura 7). Las
semillas obtenidas en este cruzamiento eran todas amarillas y lisas, cumpliéndose asi la primera
ley para cada uno de los caracteres considerados , y revelandonos también que los alelos
dominantes para esos caracteres son los que determinan el color amarillo y la forma lisa. Las
plantas obtenidas y que constituyen la F1 son dihibridas (AaBb).



Estas plantas de la F1 se cruzan entre si, teniendo en cuenta los gametos que formaran cada
una de las plantas y que pueden verse en la figura 8.

En el cuadro de la figura 9 se ven las semillas que aparecen y en las proporciones que se indica.
Se puede apreciar que los alelos de los distintos genes se transmiten con independencia unos
de otros, ya que en la segunda generacion filial F2 aparecen guisantes amarillos y rugosos y
otros que son verdes y lisos, combinaciones que no se habian dado ni en la generacién parental
(P), ni en la filial primera (F1). Asimismo, los resultados obtenidos para cada uno de los
caracteres considerados por separado, responden a la segunda ley.

Interpretacion del experimento

Los resultados refuerzan el concepto de que los genes ubicados en cromosomas distintos son
independientes entre si, no se mezclan ni desaparecen generacién tras generacion. Esta ley no
se cumple cuando los dos genes considerados se encuentran en un mismo cromosoma, es el
caso de los genes ligados.



Herencia ligada al sexo

Antecedentes

Los genetistas se interesaron en la mosca de la fruta, Drosophila melanogaster para estudiar las
bases cromosomicas de la herencia. Este pequefio insecto tiene un ciclo de vida corto,
aproximadamente dos semanas y se puede criar facilmente en el laboratorio. Ademas de esto
posee cuatro pares de cromosomas que se puede distinguir de los demas y por Ultimo presenta
una serie de caracteristicas hereditarias que son variables.

Morgan (1910), presentd pruebas de que un caracter especifico de Dm, ojos blancos, se hallaba
ligado a la herencia del sexo y probablemente asociado a un determinado cromosoma
determinado el cromosoma X.

En la mosca macho, hay un par de cromosomas que es marcadamente diferente de los otros
tres pares de genes. Este par estd formado por un cromosoma de apariencia normal, el
cromosoma X, y por uno corto y retorcido llamado Y; en la hembra se encuentran dos
cromosomas X que hacen pareja.

En un cultivo normal de moscas de ojos rojos habia aparecido un macho de ojos blancos, que
entonces fue cruzado con sus hermanas de ojos rojos. Todos los individuos de la F1
presentaban o0jos rojos excepto tres machos de ojos blancos

F1:

Hembra ojos

rojos
: X X
Macho ojos
blancos
x’ x’X | x’X
Y YX XY

F1 produce:
x’X hembra ojos rojos (2)
YX macho de ojos rojos (2)

Al cruzar entre si las moscas de ojos rojos de la F1 de dicho cruzamiento daban lugar a machos
con ojos rojos y con ojos blancos, asi como a hembras con ojos rojos, pero no daban lugar a
hembras con ojos blancos.

F2:



Hembra ojos rojos x’ X
Macho ojos blancos
X x’X | XX
Y Yx* XY

F2 produce:

x’X hembra ojos rojos (2 )
heterocigota

YX macho de ojos rojos (2)
Yx’ macho ojos blancos (1)

XX hembra de ojos rojos
homocigota

Sin embargo aparecian hembras con ojos blancos al efectuar el cruzamiento retrégrado de las
hembras con ojos rojos de la F1 con el progenitor masculino de ojos blancos. Estos resultados
se explicaron dado que las hembras que se produgeron en F1 eran heterozigéticas para el
caracter ojos blancos, que era recesivo; por lo que la aparicién de hembras de ojos blancos
podia darse en hembras homocigéticas para el gene ojos blancos.

Morgan realizé experimentalmente todos estos cruzamientos y los resultados apoyaron
claramente la hipotesis de la herencia ligada al sexo para el gene ojos blancos.

Gracias a estos hallazgos, el modo de herencia ligada al sexo de algunos caracteres humanos
fue pues rapidamente explicado.

Determinacién del sexo

El hecho comunmente observado de que los individuos del sexo masculino y del femenino se
encuentran en proporciones mas o menos iguales fué el punto de partida para pensar que la
determinacion sexual esta relacionada con la herencia. Este estudio demostré que la femineidad
y la masculinidad se transmiten de una generacion a la otra del mismo modo que cualquier otro
caracter hereditario.

Hoy se sabe que la determinacién del sexo ocurre tan pronto como el 6vulo es fecundado para
formar el huevo o cigoto y que aquella depende de los gametos. Como prueba fisiol6gica el
hecho de que los gemelos que nacen de un solo huevo, univitelinos, son del mismo sexo.

Entre las evidencias citolégicas obtenidas por McClung con la demostracion de que el cariotipo
de una célula, ademas de los cromosomas ordinarios 0 autosomas, presenta uno o varios
cromosomas que se distinguen de los demas por su comportamiento y morfologia especial. A
estos se les denomin6 cromosomas accesorios o sexuales.

La representacion gréfica de todos los cromosomas de un individuo en cuanto al ndmero,
tamafio y forma constituye el cariotipo.

Cromosomas sexuales



En todas las células de un individuo, excepto en los gametos, existen dos series de
cromosomas, que forman parejas de homélogos, es decir su dotacion cromosémica, que
representamos por 2n.

Al agrupar estas parejas de homélogos existe un par de cromosomas que es diferente segin
estemos estudiando una hembra o un macho.

Estos dos cromosomas que pueden ser identificados por su forma y tamafio, como
pertenecientes a uno de los dos sexos, se denominan cromosomas sexuales, mientras que los
restantes pares de cromosomas homologos, que son iguales en tamafio y forma para ambos
sexos de una misma especie , se denominan autosomas.

Los cromosomas sexuales se han denominado X e Y . En los mamiferos, las células de los
individuos machos contienen un pan XY y las células de las hembras por un par XX. En la
especie humana, cuya dotacién cromosomica es de 46 cromosomas, cada célula somatica
contiene 22 pares de autosomas mas un par XX si se trata de una mujer y 22 pares de
autosomas y un par XY si se trata de un varén.

Determinacion cromosomica del sexo

La determinacion sexual queda marcada en el momento de la fecundacion y viene fijada por el
tipo de gametos que se unen. Las mujeres sélo produciran un tipo de 6vulo con 22 autosomas y
un cromosoma sexual X, mientras que los varones formaran dos tipos de espermatozoides, el
50% portadores de un cromosoma X y el 50% portadores de un cromosoma Y.

Al ser la fecundacién producto del azar, un 6vulo puede unirse a cualquiera de los tipos de
espermatozoides que se han producido, por lo que en la mitad de los casos se formaran
hembras y en otro 50% se formaran machos.

En la especie humana los cromosomas X e Y presentan diferencias morfolégicas y tienen distinto
contenido génico. Estan compuestos por un segmento homélogo donde se localizan genes que
regulan los mismos caracteres y otro segmento diferencial, en este Ultimo se encuentran tanto
los genes exclusivos del X , caracteres ginandricos, como los del cromosoma Y, caracteres
holandricos.

La herencia ligada al sexo

Aquellos genes que se hallan en los cromosomas sexuales, aparte de los que intervienen en la
determinacion sexual, son los caracteres que se heredan , como daltonismo, hemofilia,
ictiosis.Hay tres tipos de herencia ligada al sexo:

e Genes ligados al cromosoma X, localizados en la seccién
homéloga del X y que por lo tanto no tiene alelos
correspondientes en el Y

e Genes ligados al cromosoma Y, o sea localizados en la
seccion no homodloga del Y, que no tiene alelos
correspondientes en el X

e Genes localizados en un segmento cromosomico, que es
homadlogo en los cromosomas X e Y.

Genes ligados al cromosoma X



Daltonismo consiste en la incapacidad de distinguir determinados colores, especialmente el rojo
y el verde. Es un caracter regulado por un gen recesivo localizado en el segmento diferencial del
cromosoma X. En el hombre existen genes que determinan el daltonismo, alrededor del 8 por
ciento de todos los hombres blancos padecen de este, mientras que solo el 0,5 % de las mujeres
estan afectadas.

Los genotipos y fenotipos posibles son:

| Mujer || Hombre |
IXDXD: visién normal  |[XD Y: visién normal|
[XDXd: normal /portadora |[Xd Y : dalténico |
[XdXd: dalténica I |

Hemofilia se caracteriza por la incapacidad de coagular la sangre, debido a la mutacion de uno
de los factores proteicos. La hemofilia se hereda como caracter recesivo ligado al sexo y afecta
fundamentalmente a los varones ya que las posibles mujeres hemofilicas Xh Xh no llegan a
nacer, pues esta combinacién homocigética recesiva es letal en el estado embrionario.

Los genotipos y fenotipos posibles son:

| Mujer |  Hombre |
[XHXH: normal IXH Y: normal |
[XHXh: normal /portadora |[Xd Y : hemofilico|
[XhXh: hemofilica (no nace)|| |

Herencia influida por el sexo

Algunos genes situados en los autosomas, o en las zonas homélogas de los cromosomas
sexuales, se expresan de manera distinta segin se presenten en los machos o en las hembras
Generalmente este distinto comportamiento se debe a la accidon de las hormonas sexuales
masculinas. Como ejemplo de estos caracteres, podemos citar en los hombres la calvicie, un
mechon de pelo blanco , y la longitud del dedo indice.

Si llamamos "A" al gen de pelo normal y "a" al gen de la calvicie. El gen "a" es dominante en
hombres y recesivo en mujeres. Segun ésto tendremos los siguientes genotipos y fenotipos para
el pelo.

|Genotipo||Hombre||Mujer|

| AA || normal||n0rmal|

| Aa || calvo ||normall

| aa || calvo || calva |
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