Tema 14. Genética y mecanismos de la herencia
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Imagina que todo lo que compone tu cuerpo se resuma en una larga cadena de tan solo cuatro compuestos
quimicos: adenina (A), citocina (C), guanina (G) y timina (T). A estas sustancias se les denomina bases
nitrogenadas; entonces, se puede decir que bastan cuatro letras para crear a un ser humano. De esta manera,
tu estatura, color de ojos, complexion e incluso comportamiento, se encuentran codificados en dichos
compuestos, ya que estos representan las bases del ADN.

A lo largo de esta experiencia educativa, aprenderas todos los componentes generales del material genético

humano, asi como su influencia en la salud y el bienestar; asimismo, exploraras la estructura del ADN, sus principales funciones y las formas en que
se transmite de una generacion a otra. De igual manera, profundizaras en los conceptos de mutacion, recombinacion y variacion genética; por
ultimo, descubriras el papel de la genética en la enfermedad.
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Componentes de los elementos generales del material genético humano

Los elementos generales del material genético son una parte importante de la biologia humana, ya que son
los responsables de todas las caracteristicas que definen a una persona; esto se debe a que poseen una gran
variedad de componentes que contribuyen a la formacion de los caracteres definitorios. Los principales
constituyentes del material genético humano son el ADN y los cromosomas.

El ADN es el material genético presente en cada célula del cuerpo humano; a grandes rasgos, se trata de una

molecula de acido desoxirribonucleico (ADN) con toda la informacion genética necesaria para la

supervivencia y el desarrollo de un organismo. Esto es esencial para regular el desarrollo y mantenimiento de los seres humanos. EIl ADN es una
molecula bastante compleja, compuesta por cuatro unidades basicas: adenina, guanina, citosina y timina (Pierce, 2022). Estas unidades se agrupan
en pares de nucleotidos para formar una doble hélice; a su vez, cada uno de estos pares recibe el nombre de base nitrogenada y resquardan
informacion genética. El ADN humano también contiene multiples proteinas, lipidos y otras moléculas que ayudan a mantener la union entre sus
componentes.

El ADN humano es una molécula extremadamente larga, ya que cada genoma contiene cerca de 3 billones
de bases nitrogenadas. Estas se organizan en una secuencia unica, lo que le da a cada individuo un conjunto
de caracteristicas distintivas; por tanto, dos personas nunca tendran el mismo ADN, aunque sean hermanos
gemelos. El material genético contiene informacion sobre la forma en que los genes se expresan,
denominada epigenética y relacionada con la forma en que se activan o desactivan en respuesta a estimulos
externos. Dicha informacion puede ser transmitida de una generacion a otra, es decir, puede afectar a los

individuos que la heredan.

El ADN es el principal componente de los elementos genéeticos humanos, ya que se transmite de padres a hijos y determina aspectos que van
desde la apariencia hasta la salud y el comportamiento; por otro lado, los cromosomas portan la informacion genética de los genes, es decir, las
caracteristicas de un individuo. Cada persona cuenta con 46 cromosomas en sus celulas, pues hereda 23 de cada padre (Pierce, 2022). Estos
contienen los genes que controlan la formacion de los caracteres definitorios, por ejemplo:

¢ Cromosoma X: contiene los genes que controlan la formacion de caracteristicas sexuales, como el color de la piel, la forma de los ojos, el
cabello y la estatura.

¢ Cromosoma Y: contiene los genes que controlan la formacion de caracteristicas sexuales, como el sexo, los rasgos sexuales secundarios y el
tipo de esperma producido.

¢ Cromosoma 13: contiene los genes relacionados con la formacion de caracteristicas de la cara, como el tamano y forma de la nariz, los labios
y las orejas.

¢ Cromosoma 5: contiene los genes que controlan la formacion de caracteristicas cognitivas, como el lenguaje, la memoria y el pensamiento
abstracto.
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Imagen 1. Estructura del ADN.

Otro componente importante de los elementos generales del material genetico humano son los factores epigenéticos, responsables de controlar la
expresion de los genes. Estos pueden afectar a cualquier cromosoma, ya sea de forma positiva o negativa, pues tienen un gran impacto en la
apariencia, la salud y el comportamiento de un individuo.

Los factores epigenéticos son una parte importante de la biologia humana, pues inciden en la expresion de los genes a nivel celular e influyen en el
desarrollo de una persona; ademas, se encuentran condicionados por factores ambientales, como la alimentacion, el estrés y la exposicion a
productos quimicos. Los avances cientificos han demostrado que los factores epigenéticos juegan un papel importante en ciertas enfermedades,
como el cancer y afecciones cardiovasculares; asimismo, predisponen a la ansiedad y la depresion.

Estudios recientes sugieren que los factores epigenéticos contribuyen al envejecimiento del cuerpo humano, pero también han demostrado que
son modificables; esto supone una buena noticia, sobre todo al respecto de algunas enfermedades o cuando las variantes ambientales no resultan
favorables. Esto significa que los cambios en el estilo de vida, como una dieta saludable y una reduccion del estrés, impactan positivamente en los
factores epigenéticos; de hecho, se han llevado a cabo diversas investigaciones sobre este asunto para desarrollar tratamientos contra el cancery
contra algunos padecimientos cardiovasculares.

Mecanismos que provocan enfermedades hereditarias

Las enfermedades hereditarias son una parte importante de la salud humana y la medicina moderna.

Estas afecciones son provocadas por una variedad de mecanismos genéticos que se transmiten de una
generacion a otra. Comprender como sucede esto ayuda a los cientificos a prevenir y tratar los
padecimientos con mayor efectividad. Las enfermedades hereditarias se comparten a través de genes con
informacion basica para la formacion de la estructura y funcionamiento de los organismos, es decir, pasan de
padres a hijos; sin embargo, una persona también puede desarrollar una enfermedad hereditaria sin que
exista una transferencia directa.

Entre los mecanismos que provocan enfermedades hereditarias, uno de los mas frecuentes se denomina
mutacion genética y consiste en una alteracion en la secuencia del ADN de un gen. Este cambio puede ser
heredado o causado por una exposicion ambiental, como la radiacion o los productos quimicos. Dichas
mutaciones ocasionan toda clase de enfermedades, como la distrofia muscular.

Otro mecanismo se conoce como anomalia cromosomica y se trata de un cambio en el nimero o estructura
de los cromosomas. Estos casos suceden por herencia de los padres, o bien, por modificaciones durante la concepcion, las cuales afectan la salud
del feto y provocan condiciones como el sindrome de Down.

Hay enfermedades hereditarias causadas por la interaccion entre genes y ambiente; por ejemplo, la dieta o el estrés desencadenan enfermedades
codificadas en una persona. Ahora bien, las enfermedades geneéticas causadas por factores ambientales son aquellas que se desarrollan debido a
exposiciones a determinados agentes nocivos, como productos quimicos, radiacion, infecciones, entre otros. Estas afecciones también poseen un
componente genetico, ya que la exposicion al agente ambiental modifica el funcionamiento normal del ADN y, por tanto, afecta el desarrollo
normal del organismo. Los efectos de las enfermedades genéticas causadas por factores ambientales van desde padecimientos leves, como la
dermatitis atopica, hasta otros muy graves, como el cancer. Algunos factores ambientales que causan alteraciones genéticas son la exposicion a
ciertos productos quimicos (como el plomo), la radiacion, el humo del tabaco, algunos alimentos y determinadas infecciones.

Es importante comprender que los factores ambientales inciden en el funcionamiento de los genes y causan enfermedades genéticas; por ejemplo,
la exposicidon a productos quimicos como el plomo genera cambios en el ADN, los cuales desembocan en el sindrome de hiperactividad con déficit
de atencion (ADHD).

Los cientificos han realizado varias investigaciones para comprender como los factores ambientales influyen en la salud de los humanos. Gracias a
estos estudios, se han identificado los mecanismos biologicos subyacentes a muchas enfermedades genéticas causadas por dichos motivos. Esta
informacion permite reconocer a las personas con mayor probabilidad de desarrollar afecciones genéticas. Aunque los factores ambientales
desempenan un papel importante en estos casos, no debe olvidarse que un estilo de vida saludable, mantener un peso adecuado, realizar actividad
fisica regular, ingerir alimentos nutritivos y controlar el estrés reducen el riesgo de generar estos padecimientos.
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La genética y los mecanismos de la herencia son una herramienta fundamental para entender como los organismos expresan ciertas caracteristicas

heredadas; en este sentido, los factores epigenéticos cumplen con un papel decisivo en el desarrollo y comportamiento humano. No obstante,
estos pueden modificarse a partir de un mejor estilo de vida y, de esta manera, tener un impacto positivo en la salud humana. Las investigaciones
sobre este tema abren nuevas vias para el tratamiento de enfermedades cronicas.

Tambiéen hay varios mecanismos que llegan a provocar enfermedades hereditarias; entre ellos, se encuentran las mutaciones genéticas, anomalias
cromosomicas, asi como la interaccion entre genes y ambiente. Entender de qué manera inciden estas alteraciones en ciertos padecimientos resulta
esencial para prevenirlos y tratarlos de forma adecuada; ademas, estos conocimientos permiten explicar como la humanidad ha evolucionado a lo
largo de las generaciones, asi como la transmision de las enfermedades y sus posibles tratamientos. Estudiar la genética y la herencia nos ayuda a
comprender la biologia del ser humano y la de otros organismos.
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Asegurate de:

* |dentificar la estructura de las bases nitrogenadas para comprender cdbmo se compone el ADN.
e |istar los factores que causan enfermedades hereditarias para identificar su origen.
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