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NINGUNA INMIGRACION O EMIGRACION

Para que la frecuencia de los alelos permanezca constante en una
poblacion en equilibrio, ningun alelo puede entrar a la poblacion y
ningun alelo puede salir. Tanto la inmigracion, como la emigracion
pueden alterar la frecuencia de los alelos.

Sin migracion. Con migracion.

------------ La inmigracién de alelos

El sislamiento de una en el polen de una

p?ﬂ?éjnnenad: E?arrgﬂlieni I:ﬁ poblacién vedna de arboles
[ . ‘pueden causar un cambio,

el ponl génico debido a la P
= s : =, : en la composicion del
intmigracion o emigracion. " pool §énico.




SELECCION NATURAL

“in seleccion

Hierba Hierba
resistente al =ensible al
herbicida  herbicida

En un mediao sin herbicida,
las hierbas resistentes v
sensibles pueden wivir y
reproducirse

Con seleccion

En un medio con herbicida,
las hierbas gue son
senativas al herbicida
MUeren y sus genes no
trascienden. Las hierbas
con alelos para restir a
los herbicidas son
seleccionados.




FACTORES QUE PUEDEN
ALTERAR EL EQUILIBRIO

DE HARDY-WEINBERG EN
UNA POBLACION.




Matrimonios no al azar

Para cualquier locus, un individuo de un genotipo
dado tiene una probabilidad puramente aleatoria de
emparejarse con un Iindividuo de cualquier otro
genotipo. Cuando en una poblacion grande los
matrimonios son al azar, los alelos pueden

combinarse con igual probabilidad por la segregacion
de ellos en los gametos, y esto permite una
contribucion de sus frecuencias en la poblacion de
forma aleatoria.

Existen algunos fendmenos sociales que interfieren con la seleccion azarosa
de la pareja, la estratificacion: razas, inteligencia, estatura, habilidades para
la musica o el deporte, defectos como: ceguera, sordera, bajas tallas y
otras... la consanguinidad.




EXCEPCIONES DEL
EMPAREJAMIENTO ALEATORIO

« ESTRATIFICACION:

Una poblacion estratificada es aquella que contiene
varios subgrupos gue se han mantenido
geneticamente diferenciados a lo largo de la

moderna evolucion.

POBLACION
GENERAL

ESTRATOS O
SUBGRUPOS




EXCEPCIONES DEL
EMPAREJAMIENTO ALEATORIO

EMPAREJAMIENTO DIRIGIDO O CLASIFICADOR: Es la
eleccion de una pareja debido a que posee algun rasgo
particular.

POSITIVO NEGATIVO

|

El efecto genético global es

un incremento en la ;
proporcién de genotipos ¢, Qué pasa con las

homocigotos a expensas del enfermedades genéticas?

genotipo heterocigoto.



EXCEPCIONES DEL
EMPAREJAMIENTO ALEATORIO
CONSANGUINIDAD O ENDOGAMIA: Uniones de
Individuos emparentados que ocasiona un incremento de

la frecuencia con la que se emparejan portadores de un
trastorno recesivo

MEDICION DE LA CONSANGUINIDAD

El coeficiente de consanguinidad (F), es la probabilidad de que un homocigético
haya recibido ambos alelos de un par, de una fuente ancestral idéntica.

Es la proporcion de loci para los que una persona es
homocigoética por ascendencia.




UNIONES CONSANGUINEAS

TIPO DE CONSANGUINIDAD GRADO DE PROPORCION DE COEFICIENT
PARENTEZCO | GENES EN COMUN E
(F)
GEMELOS MZ , 1 3
PROGENITOR-HIJO 1 14 1,
HERMANO -HERMANO 1 1, 1,
EMELOS DZ
GEMELOS 1 1 Y,
HERMANO — HERMANASTRA
2 1/4 1/8
TIO-SOBRINA 2 1/, 1/8
TIASTRO-SOBRINA 3 1/8 1/16
RIMOS HERMANGS DOBLES 3 i s
2 Ya 1/8
PRIMOS-HERMANASTROS
4 1/16 1/32
PRIMOS HERMANOS DE 4 1/16 1/32

SEGUNDO GRADO

PRIMOS DE SEGUNDO GRADO 5 1/32 1/64




MUTACION

Otro supuesto para que haya equilibrio de HW, es que
la tasa de mutacion debe ser constante, y que no

existe seleccion a favor o en contra de un fenotipo
particular.

ALELO NORMAL @] ALELO DELETEREO

(A) (&)

Una via directa para estimar la tasa de mutaciones en una poblacion es a
traves de la deteccion de la prevalencia al nacimiento de enfermedades
genéticas autosémicas dominantes y ligadas al X , ya que en estos casos el
efecto de la mutacion se detecta por el fenotipo. Ej: nacimiento de nifos
acondroplasicos de padres normales.




MUTACION

Cambio estable en el material genético.

Fuente Ultima de variacion genética. Genera variacion de
novo.

Es aleatorio (independiente, no dirigida) de la funcion del

gen.

La tasa de mutacion es de 1 en 10° cuando muta un alelo
de cada millon de alelos en una generacion.

Las tasas de mutacion espontaneas son muy bajas, y por
ello no pueden producir cambios de frecuencias (por
generacion) rapidos en las poblaciones.




Posibilidades de repercusion
de las mutaciones:

* Que se pierdan inmediatamente por ser letales
para las personas que la reciben, bien porque
sean incompatibles con la vida o porgue nunca se
puedan trasmitir a la siguiente generacion.

* Que sobrevivan con pocas probabilidades de
mantenerse de generacion en generacion.

* Que sobrevivan y se conviertan en un alelo
predominante.

Esto depende del fitness o aptitud reproductiva de la persona afectada, en
términos de sobrevivir, de posibilidades de encontrar pareja y tener relaciones
y posibilidad de fertilidad.




MUTACION

APTITUD REPRODUCTIVA: FITNESS (f): PRINCIPAL
FACTOR QUE DETERMINA SI UNA MUTACION SE
PIERDE INMEDIATAMENTE, SE ESTABILIZA EN UNA
POBLACION O, INCLUSO LLEGA ASER ELALELO

PREDOMINANTE EN EL LOCUS.

QUE UN ALELO SEA TRANSMITIDO A LA SIGUIENTE GENERACION
DEPENDE DE SU FITNESS (f), QUE ES UNA MEDIDA DEL NUMERO
DE HIJOS DE PERSONAS AFECTADAS QUE SOBREVIVEN HASTA LA
EDAD REPRODUCTIVA, COMPARADO CON UN GRUPO CONTROL.




SELECCION NATURAL

A esta conservacion de las
variaciones y diferencias
individualmente favorables
y a la destruccion de las
que son perjudiciales, la
he llamado seleccion

natural o supervivencia de

los mas aptos.

Charles Darwin




“Como nacen muchos mas individuos gque los que tienen
posibilidad de sobrevivir y, por lo tanto, como hay una

lucha por la existencia que se repite constantemente, se

deduce que todo ser, por poco que varie de un modo que

le sea provechoso, tendra una mayor probabilidad de
sobrevivir bajo las complejas y a veces cambiantes
condiciones de vida, viendose asi seleccionado por la
naturaleza. En razon del fuerte principio de la herencia,
toda variedad seleccionada tendera a propagar su nueva
forma modificada” (Darwin, Origin of Species,

Introduccion).




FRECUENCIA GENICA
DE UN ALELO

TASA DE EFICIENCIA DE
MUTACION DEL LA SELECCION
GEN NATURAL

AUMENTO O DISMINUCION DE LA VENTAJA SELECTIVA A FAVOR DE UN
GENOTIPO, OCASIONA QUE SE PIERDAN GENES DEL ACERVO GENETICO
O SE INCORPOREN GENES EN EL ACERVO GENETICO




SELECCION CONTRA MUTACIONES AUTOSOMICAS
DOMINATES QUE SE EXPRESAN EN LA DESCENDENCIA
FRECUENCIA GENICA AUMENTADO DE
UN ALELO DOMINANTE

TASA DE EFICIENCIA DE
MUTACION DEL LA SELECCION
GEN NATURAL

f=1, yaque los genes se representan en S=0, no actua la seleccion en
la descendencia, teniendo ventaja contrade los genes
selectiva dominantes




SELECCION CONTRA MUTACIONES AUTOSOMICAS

DOMINATES QUE OCASIONAN GENES LETALES.

FRECUENCIA GENICA DISMINUIDA DE

UN ALELO DOMINANTE

S S
A

TASA DE
MUTACION DEL
GEN

f=0, ya que los genes nunca se
expresaran en la descendencia. No
tiene ventaja selectiva.

EFICIENCIA DE
LA SELECCION
NATURAL

S=1, ya que actuala
seleccion en contra de los
genes dominantes




SELECCION CONTRA MUTACIONES AUTOSOMICAS

DOMINATES DELETEREAS.

FRECUENCIA GENICA DISMINUIDA DE

UN ALELO DOMINANTE

S S
A

TASA DE
MUTACION DEL
GEN

0<f<1, ya que la ventaja selectiva esta
reducida, no anulada, por lo que existira
unaproporcion de genes que se mantengan y
otras que se pierdan

EFICIENCIA DE
LA SELECCION
NATURAL

0<S<1, ya que actua la seleccién
en contra de los genes
dominantes parcialmente.




SELECCION EN CONTRA DE LAS MUTACIONES
AUTOSOMICAS RECESIVAS

FRECUENCIA GENICA DE UN ALELO
RECESIVO

TASA DE FUERZAS
MUTACION DEL SELECCION
GEN NATURAL

LA MAYORIA DE LOS GENES NO SE
PIERDEN PORQUE ESTAN EN LOS
PORTADORES HETEROCIGOTICOS,
QUE TIENEN UN f=1, y s=0

PERDIDA DE GENES DEL
ACERVO GENETICO, CON =0, y
s=1 EN HOMOCIGOTICOS




POR TANTO...

Si en una poblacion el emparejamiento
es aleatorio, podemos considerar que los

genotipos de enfermedades AR estan en
equilibrio de HW, a pesar de la seleccion
contra homocigoticos para el alelo
recesivo




FUERZAS DE
SELECCION

NO ACTUA
(s=0)

f

0

CONTRIBUYEN
CON SUS GENES
A
DESCENDENCIA

AUMENTA LA
FRECUENCIA
GENICA EN EL

POOL DE GENES

PERDIDA DE
GENES DEL
ACERVO
GENETICO




SELECCION EN CONTRA DE GENES

LIGADOS AL X

CONTRIBUYEN

FUERZAS DE ‘ MUJERES
SELECCION PORTADORAS CON S:EEENES
] f=1 DESCENDENCIA
NO ACTUA 1
(s=0)
AUMENTA LA
- FRECUENCIA
ACTUA GENICA EN EL
(s=1) POOL DE GENES
FUERZAS DE l HOMBRES ‘ PERDIDA DE
SELECCION ENFERMOS CON GENES DEL
DRASTICA GENES LETALES ACERVO
GENETICO

s=1 =0



SELECCION EN CONTRA DE GENES

LIGADOS AL X
MUJERES

PORTADORAS '

CON LYONISACION DSEE(T:EEEIED%E é|kA
DESAFORTUNADA

CONTRIBUYEN

FUERZAS DE CON GENES

SELECCION ‘

ACTUA 1

LA VENETAJA
SELECTIVA ESTA
REDUCIDA

|

REDUCCION
MUY LENTA DE
LA FRECUENCIA
DEL GEN




SELECCION EN CONTRA DE
HETEROCIGOTICOS

ERITOBLASTOSIS FETAL ANTES DEL ANO 1970

NINO Dd

|

Seleccidn
natural

(s=1)

-

MUERTE

f=0

)

PERDIDA DE
GENES
DELETEREOS DEL
POOL




SELECCION EN CONTRA DE

HETEROCIGOTICOS

ERITOBLASTOSIS FETAL DESPUES DEL ANO 1970

NINO Dd NING D INCREMENTA LA
SENSIBILIZADO FRECUENCIA DEL
GEN EN EL
ACERVO
f=1
Seleccion | | pUEDE ESPERARSE QUE EL CESE DE LA SELECCION
nErel EN CONTRA DEL HETEROCIGOTICO ELEVE CON EL
(s=0) TIEMPO LA INCIDENCIA DEL ALELO RECESIVO Rh (-)

(gen d).

OTRO EJEMPLO ES CON LA ANEMIA FALCIFORME EN RECLUTAS
ESTADOUNIDENSES.



SELECCION A FAVOR DEL
HETEROCIGOTICO

(VENTAJA HETEROCIGOTICA)

POLIMORFISMO BALANCEADO: Es aquel
fendomeno en que las fuerzas selectivas
operan a favor de un alelo deletéreo
manteniéndola en el acervo genético, y al
mismo tiempo opera en su eliminacion.




Ejemplo paradigmatico de seleccion a favor del
heterocigoto: la anemia falciforme
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Distribucién el alelo de la anemia  Ristribucion de la malaria falciparum
falciforme (Hb®) en el Africaq, (causada por el Plasmodium
Europa, Oriente Medio y la India falejparum) en el en el Africa,

Europa, Oriente Medio y la India




La anemia falciforme es bastante frecuente
en algunas regiones de Africa y Asia donde

la malaria es endémica.




AA

SE PIERDEN
GENES
NORMALES (B*)

f REDUCIDA PORQUE OPERA
LA SELECCION QUE EN ESTE
CASO ES LA INFECCION

PLASMODIUM VIVAX

SS

]

SE PIERDEN
GENES
DELETEREOS (BS)

f REDUCIDA PORQUE OPERA
LA SELECCION QUE EN ESTE
CASO ES LA ANEMIA




DERIVA GENICA

SE DENOMINA DERIVA GENICA A FLUCTUACIONES DE LAS FRECUENCIAS
GENICAS A TRAVES DE LAS GENERACIONES, EN POBLACIONES DE
TAMANO FINITO, PRODUCIDAS POR EL SIMPLE AZAR

- New popuianon
{aller seven
geneations)

Large population

Genearal population

___environmenial

Population
reduced
by severe

T pressurs

Survvors
« non-Endom

sample
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genctype
frequancy
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DERIVA GENICA

La deriva genética es un proceso al azar que puede

expresarse de dos maneras.

a) Diferencias entre generaciones sucesivas en una

poblacion observada en el tiempo

b) Diferencias entre grupos de poblaciones

contemporaneas y relacionadas.




Por lo tanto :

Los efectos de la deriva genética seran tanto mas
acusados cuanto menor sea el tamano efectivo de la
poblacion.

Los efectos de la deriva se acusan especialmente en dos

situaciones particulares :

Efecto fundador : muy pocos individuos fundan una nueva

poblacion.

Cuello de botella la poblacion queda reducida

transitoriamente a pocos individuos.




FLUJO GENICO

AL CONTRARIO QUE LA DERIVA GENICA, QUE
PRODUCE UNA VARIEDAD ALEATORIA DE LAS
FRECUENCIAS ALELICAS EN POBLACIONES
PEQUENAS, EL FUJO GENICO SE DEFINE COMO LA
LENTA DIFUSION DE GENES A TRAVES DE UNA
BARRERA, QUE IMPLICA UNA POBLACION GRANDE, Y
UN CAMBIO GRADUAL DE LAS FRECUENCIAS
GENICAS.




Conclusiones:

La Genética Poblacional Humana, nos permite
caracterizar las frecuencias génicas y de esta
forma identificar los polimorfismos de marcadores

geneticos y analizar sus relaciones como posibles
genes susceptibles o candidatos para
enfermedades comunes o caracteristicas
conductuales o funcionales complejas que veremos
en la proxima conferencia de herencia
Multifactorial.
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