Enfermedades genéticas para las que ya hay
pruebas de diagnéstico:

o ALD adrenoleucodistrofia: enfermedad
neurologica.

« Amiloidosis: acumulacion de una pro-
teina fibrilar insoluble en los tejidos.

e Anemia drepanocitica: anemia cronica.

« Ataxia espinocerebelar: destruye las
neuronas del cerebro y la médula que
permiten el control muscular.

o Cancer de colon familiar: una de
cada 200 personas tiene este geny
un 65% de ellas desarrollara la enfer-
medad.

e Canceres de mama, pulmon, estoma-
go, piel y pancreas: forma defectuo-
sa del gen ATM (asimismo, produce
deterioro neurolégico, debilitamien-
to del sistema inmune y lesiones en
la piel).

o Sindrome de inmunodeficiencia crénica
(o deficiencia de ADA): grave suscepti-
bilidad a infecciones.

o Distrofia miotdnica: forma de distrofia
muscular adulta.

« Distrofia muscular tipo Duchenne y
Becker: deterioro progresivo de los
musculos.

« Enfermedad de Gaucher: deficiencia
enzimatica cronica.

« Enfermedad de Huntington: trastorno
neurodegenerativo.

+ Enfermedad de Tay-Sachs: trastorno
mortal que afecta el metabolismo de
los lipidos.

o Esclerosis lateral amiotrofica: enfer-
medad degenerativa mortal.

« Fenilcetonuria: error metabolico que
con frecuencia genera retraso mental.

o Fibrosis quistica: acumulacion de mu-
cosidad en los pulmones que interfiere
con la respiracion.

o Hemocromatosis: absorcion anormal
del hierro contenido en los alimentos.

« Hemofilia: defecto en el control de las
hemorragias.

« Hipercolesterolemia familiar: niveles
de colesterol extremadamente altos.

* Melanoma maligno: tumores que se
originan en la piel.

e Mucoviscidosis: viscosidad excesiva de
las secreciones de las mucosas que in-
vaden los pulmones y producen asfixia.

» Neoplasia endocrina multiple tipo II:
tumores en glandulas endocrinas y
otros tejidos.

» Neurofibromatosis tipo Il: tumores de
los nervios auditivos y de los tejidos
que rodean al cerebro.

» Pdlipos de colon familiares: creci-
miento anormal de los tejidos que con
frecuencia conducen al cancer.

» Retinitis pigmentosa: degradacion
progresiva de las retinas.

» Retinoblastoma: tumor ocular.

« Sindrome de Down: deficiencia mental
y rasgos somaticos mongoloides.

Fuente: Pizzorno, Rodrigo, “Proyecto Genoma
Humano. Pruebas genéticas: su aplicacion y
consecuencias en el ambito laboral”, en Cuadernos
de Bioética, N° 0, Ed. Ad Hoc, Buenos Aires, 1996.
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Los profesores pueden copiar esta guia para
su uso en clase. Para cualquier otro uso es
necesaria la autorizacion por escrito del editor
de la revista.
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Maestros:

Esta guia se ha disenado para que un arti-
culo de cada nimero de ;Como ves? pueda
trabajarse en clase con los alumnos, como
un complemento a los programas de cien-
cias naturales y a los objetivos generales
de estas disciplinas a nivel bachillerato.
Esperamos que la informacion y las activi-
dades propuestas sean un atractivo punto de
partida o un novedoso “broche de oro” para
dar un ingrediente de motivacion adicional
a sus cursos.

I. Relacién con los temarios del

Bachillerato UNAM
El articulo se relaciona con el temario de
biologia del segundo afo de bachillerato,
concretamente con los temas de genética.
Hace referencia al papel preponderante que
desempenan los modelos bioldgicos para
entender como funcionan los genes. Este
conocimiento repercute particularmente
en el ambito de la salud, en relacion con el
diagnostico y tratamiento de enfermedades
de origen genético y con el funcionamiento
de nuestro cuerpo.

Il. Cromosomas gigantes
Durante mucho tiempo los investigadores
han utilizado la mosca de la fruta, Dro-
sophila melanogaster, como modelo para
numerosos experimentos de genética. Esto

se debe a un asombroso descubrimiento que
hicieron en los afios 30: los cromosomas de
las glandulas salivales de las larvas de estas
moscas son de los mas grandes que existen.
Miden aproximadamente medio milimetro,
que es mas de 100 veces la longitud de los
cromosomas de las células somaticas de una
mosca adulta. Otra peculiaridad de estos
cromosomas es que tienen bandas que varian
en ancho y estructura; es posible reconocer
diferentes regiones del cromosoma por el
patron de esas bandas, lo que tuvo gran valor
para establecer los primeros mapas genéti-
cos. Hoy en dia se conocen las secuencias
genéticas de 12 especies de moscas de la
fruta, y la comparacion de dichas secuen-
cias ha permitido identificar nuevos genes
y otros elementos funcionales del genoma,
datos que podran usarse para entender otros
genomas, incluyendo el humano. A pesar de
que el genoma de la mosca de la fruta es 25
veces mas pequeno que el nuestro, muchos
de sus genes controlan las mismas funciones
bioldgicas. Ello ha permitido realizar descu-
brimientos relacionados con la biologia mo-
lecular, la biologia celular, la neurobiologia,
el origen de varias enfermedades genéticas
y los ciclos circadianos, entre otros.
Debido a la velocidad de reproduccion de
estas moscas (de huevo a adulto en 10 dias,
a 25°C), es posible seguir el efecto de las
mutaciones a través de varias generaciones y
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se pueden encontrar varios tipos de moscas
mutantes.

lll. Cuadros de Punnett

R. Punnett desarrollé un método para
diagramar los cruzamientos genéticos y pre-
decir las proporciones de los diferentes tipos
de descendencia que cabe esperar en cada
cruza. Estos diagramas se conocen como
cuadros de Punnett. Para hacer el diagrama
de una cruza se anotan los gametos masculi-
nos (A,A) a un lado de un cuadro dividido en
cuatro compartimentos, y del otro lado los
gametos femeninos (a,a). Luego se llenan los
cuadros de los compartimentos con los simbo-
los de los genes para los cigotos, tomando el
gen del gameto en la linea horizontal (A) y el
del gameto en la linea vertical (a). Posterior-
mente se sacan las proporciones esperadas.
En este caso el 100% de la descendencia sera
de genotipo Aa y de fenotipo A, pues es el
caracter dominante. Este diagrama es muy
atil para resolver problemas de genética
mendeliana. Sugerimos usarlo en algunas de
las actividades propuestas.

IV. El Proyecto Genoma Humano:
genética y ética
El Proyecto Genoma Humano se inicio en el
ano 1990, con el propdsito de establecer la
secuencia de nucledtidos de cada uno de los
30,000 genes humanos. Gracias a la coope-
racion internacional entre cientificos y a los

Cuadro de Punnett para el
cruzamiento de lineas puras
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avances en las técnicas de secuenciacion, en
el afo 2003 se anunci6 el primer “borrador”
de la secuencia completa del ADN humano.
La secuencia incluye un 5% de genes que
codifican proteinas y genes reguladores,
pero también amplias zonas (25%) de mate-
rial genético aparentemente sin sentido, es
decir, sin funcion de codificacion, y un 35%
de secuencias repetidas, lo que se denomina
“ADN basura”. Conocer el genoma humano
es importante en el desarrollo de la gené-
tica clinica para aplicar terapias génicas,
detectar y tratar padecimientos de origen
genético o multifactorial como el cancer, la
diabetes o la enfermedad de Alzheimer.
Paralelamente al propdsito de secuen-
ciar el genoma humano, se establecio la
necesidad de disponer de una amplia base de
datos sobre las secuencias de ADN de otros
organismos, como el raton (su genoma es del

Cuadro de Punnett para el cruzamiento dihibrido
(22. Ley de Mendel)

mismo tamano que
el nuestro) y otros
Cuyos genomas son
mucho mas peque-

AaBb X AaBb fios (bacterias, le-
vaduras, moscas
de la fruta, ne-

AB Ab aB ab matodos), pues no
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ab é En 1998, la inves-
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tigacion recibié un nuevo
impulso cuando se introduje-
ron computadoras disehadas
para analizar las secuencias
de bases. Estas computado-
ras funcionaban 24 horas al
dia para descifrar el codigo
genético. Asi se descubrio
que el ser humano tiene
solo el doble de genes que
la mosca de la fruta y que
su ADN es idéntico en un 98%
al de los chimpancés y otros

primates.

Uno de los equipos que F1i:
trabajo en la secuenciacion
del genoma humano utilizo
muestras de ADN de tres

gametos
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Cuadro de Punnett para el cruzamiento
de plantas heterocigotas
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mujeres y dos hombres (de
origen afroamericano, asiatico, caucasico,
chino e hispanomexicano) y encontraron
que sus genomas solo difieren en 0.01 %,
de modo que sdlo 1250 bases —o “letras”
del alfabeto genético— distinguen a una
persona de otra.

Entre los problemas éticos que plantea
el Proyecto Genoma Humano se encuentra
la posibilidad de diagnosticar enfermedades
genéticas antes de que se produzcan los
sintomas. Aunque pueda pensarse que sin
lugar a dudas es un conocimiento benéfico,
puede no serlo en tanto no exista una cura
o tratamiento para esas enfermedades.
Ademas, tanto los empleadores como las
compaiiias de seguros podrian comenzar
a discriminar a las personas enfermas o
portadoras de enfermedades genéticas.
Existe pues el riesgo de marcar a las perso-
nas, discriminarlas, afectar su autoestima,
invadiendo un terreno intimo, en el que
cada quien deberia ser libre de decidir si
desea o no saber que dentro de unos afos
desarrollara tal o cual enfermedad.

V. Actividades para el aula
Los maestros pueden solicitar a los alumnos
que:
1. Lean el articulo detenidamente y ano-
ten qué caracteristicas debe tener un

organismo para servir como modelo
bioldgico. Reflexionen también acerca
de las diferencias entre lo que ocurre en
el modelo y en la realidad, en el caso de
nuestra especie, por ejemplo.

2. Elaboren por equipos los cuadros de

Punnett para explicar la herencia del
color de los ojos en la mosca de la fruta,
tomando en cuenta que se trata de un
gen ligado al sexo. Hagan el cuadro para
la primera generacion filial (F1) y luego
para la segunda (F2).

3. Utilicen los cuadros de Punnett para

resolver problemas de genética men-
deliana, propuestos por su profesor o
profesora.

4. Realicen una investigacion acerca del

Proyecto Genoma Humano y organicen
un debate, tomando en consideracion
que aunque implica un valioso conoci-
miento de los procesos bioldgicos (tanto
moleculares como evolutivos), no esta
exento de profundas implicaciones éti-
cas, legales y sociales.

5. De acuerdo con la descripcion que se

hace en el articulo, expliquen por medio
de un esquema la técnica del ADN recom-
binante utilizada, entre otras cosas, para
producir insulina humana fabricada por
la bacteria Escherichia coli.

ﬁcémoves?




