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La Genética es la ciencia que estudia las caracteristicas bioldgicas hereditarias y su mecanismo de
transmision. El estudio cientifico de la herencia se origina en las investigaciones del fraile agustino Johann Gregor
Mendel (1822-1884), cuyos resultados dio a conocer en las sesiones del 8 de febrero y del 8 de marzo de 1865y en
las publicaciones de 1865 y 1866 de la Sociedad de Historia Natural de Brno hoy Checoeslovaquia sobre sus
“Experimentos de Hibridacién en Plantas”.

A poco mas de cien afios de distancia del descubrimiento de las leyes de Mendel, la genética se ha
desarrollado en profundidad y en extensién, no sélo en los aspectos relativos a la investigacion basica sino en sus
aplicaciones a la agricultura, la medicina y la industria.

Por otra parte, la genética actual no puede considerarse s6lo como una rama de la biologia o de la Historia
Natural, sino que debe entenderse como punto de convergencia de diversas vias de investigacion seguidas por la
fisica, la quimica, la biologia y las matematicas a diversos niveles, coma ya lo he sefalado antes (1968).

El mecanismo hereditario opera en todos los organismos y se debe a la propiedad fundamental de la materia
viva, que es su capacidad de formar réplicas discontinuas de si misma; todos los organismos vivientes aseguran la
constancia de todas sus propiedades biolégicas gracias al mecanismo hereditario.

Para aproximarse a una adecuada evaluacién de los avances de la genética, por lo menos, pueden
convencionalmente considerarse tres etapas de su desarrollo: 1) Descubrimiento y comprobacion de las leyes de
Mendel y desarrollo de las ideas sobre la evolucién darwiniana. 2) Descubrimiento y aplicacion de la ley del
Equilibrio en Poblaciones de Hardy y Weinberg. 3) Desarrollo de las bases moleculares de la herencia, el modelo
de la “doble hélice” y el “cédigo genético”.

1) Mendelismo y Desarrollo de la Evoluciéon Darwiniana

Los primeros avances de la genética, comprenden por una parte las aportaciones relativas al conocimiento del
mecanismo de la herencia y por otra, al proceso de la evolucion.

La publicacion del “Origen de las Especies” de Charles Darwin (1859) conduce a la interpretacion certera de la
historia de la vida y representa una generalizacion bioldgica universal, que asume el origen comun de todos los
seres vivientes y la evolucién de los mismos, bajo el efecto de la seleccion natural. Sus conclusiones resultaron
opuestas a la creencia comunmente compartida en su tiempo de que cada especie habia sido creada
separadamente por Dios, basada en interpretaciones literales del Génesis y en los trabajos del naturalista Sueco
Carolus Linneaus (1707-1778). Linneo, autor de un “Sistema Natural” fundé su taxonomia sobre el principio de la
creacion independiente y la inmutabilidad de las especies. Darwin no conoci6 las investigaciones de Mendel, sin
embargo, considerd que para la interpretacion adecuada de la Evolucidon habria que considerar a ésta, como “Una
herencia con modificaciones”.

Aunque Mendel nunca hubiera podido concluir de sus investigaciones que éstas conducirian finalmente a
explicar la evolucion Mendel, mediante el descubrimiento de sus dos leyes: la 1a. Sobre la dominancia y la
segregacion de los caracteres y la 2a. sobre la distribucion independiente de los factores hereditarios, aportd la
informacion cuantitativa esencial para explicar tanto la herencia de la variacion, genéticamente determinada por la
recombinacion de los caracteres, como la persistencia de los mismos a través de las generaciones.

Los minuciosos estudios efectuados independientemente pero al mismo tiempo, por el botanico Holandés H. de
Vries (1848-1935), por Carl Correns (1864-1933) y por E. Von Tschermak (1871-1962) de Viena, redescubridores
de las leyes de Mendel (1900) representan la aportacion experimental mas consistente, destinada a aumentar la
evidencia del mecanismo hereditario postulado por Mendel presente en otras especies vegetales o animales.

La contribucién mas importante debe acreditarse a de Vries quien en 1901, publicé el primer volumen sobre su



“Teoria de las Mutaciones” cuyo contenido es una pieza clave, para hacer consistente la evoluciéon darwiniana con
los hechos de la naturaleza. Las mutaciones responsables de los cambios sistematicos de los seres vivientes en la
descendencia, constituyen la materia prima de la evolucion.

Mendel no fue, como Darwin, un gran generalizador capaz de apoyarse en la mesa de conocimientos
disponibles en su tiempo, aun muy heterogéneos; pero fue, como Darwin, escrutador de la naturaleza y observador
paciente. El genio de Mendel actué mas a profundidad que en amplitud.

El mendelismo no pudo desplazar en su tiempo a las teorias prevalente sobre la herencia. Entre éstas debe
descartarse la “Teoria de la herencia ancestral” (Gallon. F. 1897).

Paraddjicamente sus seguidores. (Pearson, k. 1904) y (Fisher, r. 1918) aportaron los trabajos basicos para
probar la universalidad de las leyes mendelianas.

Desde el punto de vista cuantitativo, esta etapa culmina con la comprension de los dos principios generales
formulados por Mendel, derivados de la autofertilizacion de las plantas:

i) asumiendo la existencia de dos alelos representados por A dominante y a recesivo la autofertilizacion del
hibrido Aa y de todos sus descendientes poseedores de los genotipos AA, Aa y aa, da lugar a cambios distributivos
de esos genotipos que pueden predecirse a partir de una primera generacién con una distribuciéon proporcional de

AA: 2Aa: aa para dar lugar a las proporciones definidas en la siguiente generacién por la formula (2n—1) AA: 2Aa.

(2”—1) aa donde n es el numero de generaciones. Esto significa que a medida que n aumenta, se registra un
incremento de los homocigotos dominante y recesivo AA y aa respectivamente, mientras el heterocigoto tiende a
desaparecer. Esta contribucion de Mendel constituye el cimiento de los estudios posteriores relativos a las
consecuencias de la consanguinidad. Fisher, R. (1949),

ii) a partir de la ley de la distribucién independiente de los factores, puede desprenderse la regla que si en un
individuo heterocigoto para todos sus genes, cuyo genotipo sea Aa, Bb, Cc, Dd, se produce la autofertilizacién el
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numero de las distintas combinaciones de caracteres que pueden producirse es 3 de los cuales 2 seran
homocigotos constantes. Considerando tan sélo que un individuo fuera hibrido en 20 caracteristicas, su

descendencia podria estar formada por (320) individuos genéticamente diferentes. Esta es precisamente la
explicacion mendeliana de la variabilidad de los individuos y de las especies, debida al fendmeno de la
recombinacion.

2) Etapa del descubrimiento y aplicacion de la Ley del equilibrio de las poblaciones de Hardy y Weinberg

Esta segunda etapa puede entenderse en términos de la convergencia del conocimiento de la evolucion
darwiniana con las aportaciones del mendelismo sobre la herencia y es posible afirmar que se inicia con el
descubrimiento de la llamada ley del equilibrio de Hardy y Weinberg, formulada simultaneamente por ambos
investigadores en Inglaterra y en Alemania respectivamente (Hardy, G. H. 1908; Weinberg, W. 1908).

Convencionalmente el origen de este principio puede referirse al incidente ocurrido el 28 de febrero de 1908 en
la sesion de la “Royal Society of Medicine” en Londres entre Punnet, uno de los mas audaces partidarios del
mendelismo y el célebre matematico Yule, quien comentd en esa sesién que de acuerdo con la exposicion de
Punnet (Punnet, R. C. 1908), podria asumirse, que siendo la polidactilia un caracter mendeliano dominante sobre
los dedos normales y los ojos obscuros, sobre los claros, la poblacién de Inglaterra lentamente deberia haberse
convertido en una poblacion formada por individuos de ojos obscuros afectados de polidactilia hecho que
ciertamente no habia ocurrido.

La explicacion adecuada no la produjo Punnet, sin G.H. Hardy contenida en la bien conocida férmula pr= q2
donde p, 2q y r son las propiedades de los genotipos AA, Aa y aa asumiendo diferencias en un caracter dominante
Ay un recesivo a.

Hardy y Weinberg independientemente formularon esta ley cuyo enunciado es el siguiente: “Cuando en una
poblacién todos los individuos que la componen se cruzan al azar, las frecuencias génicas se mantienen
constantes, y la segregacién de los genotipos homocigéticos AA y aa respectivamente con respecto al heterocigoto
Aa, sigue la distribucién binominal: (p+q)2 =p2+ 2pq +q2 donde p y g son las frecuencias de los alelos dominante A

y recesivo a respectivamente.



La introduccion del principio y los experimentos e investigaciones efectuadas posteriormente en poblaciones
humanas en los mas diversos lugares, materializa la unién entre las investigaciones evolucionistas y los postulados
de la genética mendeliana.

La convergencia como resultado de la Ley de Hardy y Weinberg, permiti6 comprobar mediante el mas estricto
tratamiento matematico la validez de las leyes de Mendel dentro de los cambios que se registran en la composicion
genética de las poblaciones durante su evolucion.

En efecto, a partir del descubrimiento de esta ley y de las contribuciones de Pearson, Fisher. Seawell Wright,
Dobzhansky y otros, la genética de poblaciones, investiga la variabilidad, midiendo los cambios que pueden
apreciarse en las frecuencias de los genes y de los genotipos, debidos a la mutacion, la seleccién natural, la deriva
genética, la consanguinidad, la emigracion o la inmigracién, partiendo del modelo de equilibrio formulado por Hardy
y Weinberg. Los cambios o la estabilidad en el equilibrio de las poblaciones s6lo se cumple si las leyes que rigen a
la herencia biolégica, formuladas por Mendel, son validas.

3) Desarrollo a partir del descubrimiento de las bases moleculares de la herencia

Esta etapa, se origina en los descubrimientos de las bases materiales de la vida, la composicién de las
macromoléculas la estructura de los virus la sintesis del ADN, del ARN y de las proteinas.

Se afirma y con razén que en la actualidad, las dos ramas de la ciencia que contienen la mayoria de los
elementos basicos para la comprension de la materia y de la vida, son: la mecanica cuantica y la biologia molecular.
La mecanica cuantica en efecto, unifica las ciencias fisicas y la biologia molecular provee a las ciencias de la vida
de las bases fisicas y quimicas necesarias.

El mecanismo de la herencia, puede entenderse como un sistema de transmision de mensajes bioldgicos
contenidos en la célula capaces de determinar no sélo las estructuras materiales de las células y de los tejidos, sino
su perpetuacion y su variabilidad debida a mutaciones.

Desde el punto de vista quimico, los genes son aspectos parciales de la molécula de acido desoxiribonucleico
ADN vy contienen la clave de los procesos quimicos cuya expresion final se hace visible en el fenotipo. El modelo
bidimensional de la “doble hélice” propuesto por Watson y Crick (1959), demuestra que debido a las propiedades de
esta macromolécula, es a nivel de los genes y de los cromosomas, donde ocurre la replicacién de las formas vitales
que determina el crecimiento, la reproduccion y la continuidad de la materia viva.

La separacion de las hélices a nivel de los enlaces de hidréogeno y la sintesis de nuevo ADN a expensas de los
templetes formados por cada cadena, preside la sintesis del ARN, cuyos templetes inscritos en su estructura de
cadena simple, codifican el ordenamiento de los aminoacidos que participan en la sintesis proteica en el citoplasma
celular. La replicacion del ADN, asegura la continuidad de la vida.

La mutacién significa cambia en el ordenamiento de los nucleétidos constituidos por un sistema binario de
informacion de bases puricas y pirimidicas, formadas por adenina, timina, guanina, citosina en el ADN. Watson, J.
D. (1965).

Consecuentemente, la vida esté regida tanto en su perpetuacion como en la estabilidad de sus formas y su
variabilidad, por el dogma genético que se enuncia en términos de que el acido desoxiribonucleico determina la
organizacién del acido ribonucleico, mientras el &cido ribonucleico codifica la enzima o la proteina en cada proceso
quimico vital. Este dogma expresado como la teoria de “un gen una enzima” conduce a comprender los avances de
la genética en términos de convergencia de la quimica, la fisica, la biologia y las matematicas, para comprender el
fenédmeno vital desde el nivel molecular hasta la genética de las poblaciones, acercandose cada vez mas a la
posibilidad de apoyarse en la biologia molecular, para la comprension clara de la genética del comportamiento.

Aspectos Particulares de los Avances de la Genética

Aunque no es posible intentar siquiera, analizar en detalle ninguno de los logros de la genética actual en sus
diversos campos y ni siquiera pueden considerarse aqui los experimentos mas criticos que revelan con mas
precision los efectos de los procesos hereditarios sobre los individuos o sobre la evolucion de las especies,
conviene referirse cuando menos a ciertos hechos, especialmente significativos para la genética humana y la
genética médica.



A este respecto cabe considerar, que la enfermedad hereditaria es un caso particular no sé6lo de la genética
sino de la evolucion. En efecto, los fenotipos anormales producidos por mutaciones puntuales o por aberraciones
cromosomicas estructurales o numéricas (macromutaciones) pueden ser examinados segun su incidencia en
términos de tasa de mutaciones; segun su gravedad, en funcién de su adaptabilidad y de acuerdo con su
distribucion geografica, como efecto de la deriva genética, de las migraciones, la consaguinidad, las mutaciones
recurrentes o de la seleccién natural.

a) Nivel molecular. El conocimiento de rasgos hereditarios en las plantas, los animales y el hombre, se remonta
a épocas pretéritas y se aplica a la domesticacion de los animales, al mejoramiento de las plantas o simplemente al
reconocimiento de caracteristicas raciales. La identificacion de rasgos hereditarios normales o potolégicos conduce
con anterioridad a la elaboracién de genealogias o pedigrees de los que algunos como los pedigrees de ceguera al
color (daltonismo) polidactilia, sindactilia, retinitis pigmentaria o idioacia amaurética familiar crénica se han hecho
clasicos y han servido para ilustrar el mecanismo mendeliano y sus variantes para genes simples o ligados al sexo.
En la actualidad Mc. Kusick (1968) ya ha podido catalogar algo mas de 1,000 condiciones dominantes recesivas o
ligadas al sexo y su identificacion clinica empieza a generalizarse.

La investigacion bioquimica iniciada por los tempranos descubrimientos de Garrod (1908) sobre “errores
congénitos del metabolismo”, como la alkaptonuria o la fenilcetonuria, han dado lugar a los avances actuales que
aseguran fructiferas investigaciones futuras no soélo en cuanto al diagndéstico, sino para su prevencion y tratamiento.
El catalogo se ha hecho extenso, y el avance en cada caso es diferente. Por ejemplo, el diagndstico de la
fenilcetonuria no ofrece dificultad y es cada vez mas preciso en caso de heterocigotos portadores; su prevencion
estad asegurada en la dieta privada de fenilalanina. Su investigacion ha permitido entender el mecanismo y descubrir
las carencias enzimaticas que producen la fenilcetonuria, la alkaptonuria o el albinismo. Existen por otra parte
numerosos ejemplos de marcadores sanguineos, donde las variantes genéticas cubren ya un rango escalonado de
conocimientos, desde la alteracion posicional de los distintos aminoacidos ocurridos en la evoluciéon hasta las
alteraciones que se hacen evidentes en el fenotipo. En el caso de la sangre la investigacion molecular puede
tipificarse precisamente con los defectos de las proteinas y de las enzimas mejor conocidos.

Esta bien establecido que la informacidn genética es codificada, por secuencias especificas de nucledtidos en
el ADN. La unidad funcional del ADN el cistron, determina la cadena de aminoacidos en una cadena polipeptidica a
través del ADN. La codificacion para un aminoacido dado, la determina la posicion secuencias de tres bases puricas
o pirimidicas de las que forman los nucleétidos del ADN es decir, adenina, timina, guanina o citosina. El triplete
formado por la secuencia de tres bases, denominado coddn representa la longitud minima de cada cistrén capaz de
codificar un aminoacido dentro de las cadenas polipeptidicas que constituyen la proteina. En la actualidad se
conoce el triplete especifico capaz de codificar cada aminoacido; asi el triplete AGA (adenina-guanina-adenina)
especifica el aminoacido acido glutamico, mientras que el triplete TGA especifica al aminoacido valina. El cambio de
una base en un ftriplete produce una mutacién puntual y a este cambio en el codén se le denomina mutén, como
unidad de mutacion.

En el caso de las hemoglobinas por ejemplo, a semejanza de otras proteinas, la hemoglobina esta constituida
por dos tipos distintos de cadena polipetidica requiriéndose dos cadenas de cada tipo para constituir la cadena
tetramérica de la proteina. Tanto la cadena Beta como la cadena Alfa se repiten dos veces en la molécula. Es
sabido ademas que los cistrones que determinan las cadenas Beta y Alfa de la hemoglobina deben contar por lo
menos con 438 y 423 pares de bases respectivamente ya que las cadenas de aminoacidos que las constituyen,
contienen 146 y 142 aminoacidos respectivamente. La especificidad de cada cadena es muy precisa, y en caso de
anemia falciforme que afecta a grandes grupos de la poblacién humana principalmente en el area Mediterranea y
que es consecuencia de una anomalia en la hemoglobina normal, la alteracion consiste en el cambio de un solo
aminoacido de la cadena Beta en un punto donde el acido glutamico, esta substituido en su posiciéon por valina, lo
que da lugar a la formacién de la llamada hemoglobina s (HBS).

Mediante el estudio de las distintas hemoglobinas y su comportamiento en diversos pedigrees, es posible
observar su segregacion mendeliana corroborada por las evidencias bioquimicas examinadas a nivel molecular.

b) Nivel individual. El ordenamiento secuencial de los codones dentro de la cadena cromosémica, contiene
potencialmente la codificacion de la variabilidad de todas las formas vivientes desde los seres unicelulares hasta el
hombre. A nivel individual, todos los procesos biolégicos comprendidos en la herencia y la evolucion tienden a
caracterizar las peculiaridades de los individuos en las distintas especies y en ese caso la genética se ocupa de una
forma concreta como por ejemplo la genética de Vicia faba, genética de Drosophila melanogaster o la genética del
Homo sapiens. Los procesos que individualizan las caracteristicas hereditarias pueden ser comprendidos a nivel de
estructuras moleculares, capaces de codificar la formacion de los cloroplastos o las pteridinas de la Drosophila que



reflejan variaciones en los colores de los ojos o la presencia de una hemoglobina normal o anormal.

c) Nivel celular. La citogenética ha sido uno de los campos que mas han propiciado el conocimiento material de
las estructuras hereditarias y de las células y los gametos. Las segregaciones mendelianas pueden cuantificarse y
observarse a través del comportamiento de los cromosomas en la mitosis o en la meiosis y la asociacién entre las
anomalias cromosémicas numéricas o estructurales y diversos sindromes clinicos en el hombre y en los animales
esta bien documentada. Los avances se suceden a gran velocidad y pronto han quedado atras las investigaciones
encaminadas soélo a descubrir nuevas aberraciones cromosOmicas, para ser substituidas por experimentos
tendientes a probar hipétesis mas sofisticadas o a producir cambios encaminados al beneficio. La hibridacion de
células en cultivo de tejidos, las investigaciones enzimaticas asociadas a defectos estructurales inducidos por
mutagenos quimicos o por radiaciones ionizantes; el estudio de las correlaciones entre las frecuencias de
aberraciones cromosomicas inducidas por irradiacion con respecto a la dosis y la posibilidad de extrapolar de un
parametro a otro con el fin de producir un dosimetro biolégico, sirven de ejemplo a dichos avances. La evolucién
clonal de células malignas en cultivos, el efecto de los virus sobre los cromosomas in vitro o las sustituciones de los
nucleos patoldgicos portadores de anomalias cromosdmicas por nucleos normales; la fecundacion in vitro y su
posible desarrollo normal después de su implantacion, constituyen investigaciones que se hacen rutinarias en los
laboratorios de nuestro tiempo.

Nivel de desarrollo. El asincronismo en la accidn de los genes y su especificidad contenida dentro del dogma
“un gene una enzima” que preside a la reproduccién celular, al crecimiento de la materia viva o a la diferenciacion
de los tejidos, permite no sélo comprender sino aun intervenir en el proceso formativo durante la fertilizacién o
durante la vida embrionaria. La genética del desarrollo ha atraido la atencion de numerosos investigadores y si bien
es cierto que a pesar de las perseverantes investigaciones de Wadington por ejemplo, aun es obscuro el terreno de
la genética de la diferenciacion de los tejidos, existen otros procesos de la embriogenesis bien aclarados,
incluyendo sus consecuencias desfavorables cuando determinados factores intervienen con el desarrollo.

Existen numerosas evidencias demostrativas de los cambios genéticos producidos en las estructuras
cromosomicas de la ovogonia debido a la infeccion viral en mujeres que han sufrido parotiditis antes del embarazo y
cada vez es mayor el inventario de drogas teratégenas que producen aberraciones cromosémicas. Por el momento,
la intervencion del hombre sobre el desarrollo parece con mucho mas desfavorable: cuando por ejemplo para fines
de diagndstico se ha sometido a una mujer portadora de un embarazo de pocas horas, quiza de unos dias, a
distintas dosis de radiacion, y como consecuencia de estas dosis se ha inducido un dafio cromosémico en las
primeras células de la divisidon del cigoto, la formacién de mosaicos tisulares de células con cromosomas normales
y anormales que puede traducirse en la aparicion de malformaciones multiples en el recién nacido o en el adulto,
revelan la accion que el hombre puede ejercer no soélo sobre el individuo sino sobre su descendencia.
Especialmente, si el dafio genético ha ocurrido a nivel de las células responsables de la embriogénesis gonadal.

Por otra parte, la interferencia con la accion de un dafio genético capaz de alterar el crecimiento normal del feto
o del recien nacido, como ocurre con ciertos defectos metabdlicos, ejemplifica también, la influencia que puede
ejercerse para corregir el error “natural”. Existe en la actualidad un campo muy amplio de investigacién y cuando
menos debe mencionarse que las investigaciones sobre la reparacion del dafio genético a nivel bacteriano o mas
precisamente a nivel de algunos virus y el descubrimiento de la accién de las enzimas como la ADN polimerasa en
la reparacion del dafo genético excitan ya el interés de numerosos investigadores.

e) Nivel fisiolégico. La investigacion de la llamada accién génica, se ha evidenciado sobre todo en todos los
hallazgos relacionados con los procesos quimicos que se intercalan entre la informacién transmitida por el gen
hasta el rasgo visible en el fenotipo del individuo normal. Desde los descubrimientos de Mendel hasta nuestros dias,
se ha hecho posible reconocer la presencia de genes responsables, del color de la corola, la forma de las semillas,
la forma de los cotiledones, la diversidad de los grupos sanguineos o la condicion genéticamente determinada de
“probadores” 0 “no probadores” en la poblacién humana de una sustancia amarga, la feniltiocarbamida. El estudio
de los pedigrees o las simples observaciones genealégicas, hacen obvia la heredabilidad de ciertos caracteres
discretos o bien de caracteres métricos como la estatura o la inteligencia. Sin embargo, los conocimientos sobre los
procesos bioquimicos involucrados en las acciones génicas son en su mayoria desconocidos. Tienden a aclararse
sin embargo, parte de esos procesos en cuanto representan una alteracion. A la fecha aun es mas facil distinguir
como se interrumpe la informacién transmitida a una cadena quimica, por la ausencia de una enzima que no se
forma por un defecto genético como el albinismo o la galactosemia que explica la accidn pleiotrépica de un gen que
determina o interviene en distintos procesos de la diferenciacion sexual o como operan las internaciones génicas en
dicho proceso.

f) Nivel de poblaciones. La investigacion de genes discretos especialmente a partir del descubrimiento de los



grupos sanguineos, las hemoglobinas, las enzimas eritrociticas o de enfermedades hereditarias producidas por
genes simples; el reconocimiento de diferencias en la estructura genética en diversos grupos étnicos; los avances
de la genética molecular en cuanto al mecanismo de especificidad para las reacciones antigénicas, o para diversos
defectos genéticos ha dado lugar al planteamiento de ciertas preguntas cuya aclaracion acerca nuevamente a la
genética mendeliana con la variabilidad de las poblaciones como expresion del efecto de las mutaciones y de la
seleccion natural en su evolucion.

La investigacion genética de la evolucién en poblaciones humanas se basa en la actualidad en preguntas tales
como: Cuales genes pueden ser reconocidos en las poblaciones humanas? ;Cudles son sus efectos? ;Como se
multiplicaron y cual es su distribucién? ;Son estables las frecuencias génicas consideradas, o tienden a aumentar o
a desaparecer esos alelos de la poblacion? ;Cémo se comportan y cémo pueden medirse los genes responsables
de los caracteres cuantitativos? Penrose, L. S. (1957). Como se sabe, los arreglos de los codones en los cistrones
que codifican las cadenas polipetidicas de los aminoacidos que participan en la sintesis de las proteinas, responden
0 se adaptan sélo a modelos estocasticos. Es el azar el que ha determinado todas las variaciones moleculares
involucradas en la codificacion de todas las estructuras vivientes desde los virus hasta los vegetales mas simples,
los animales mas complejos o el hombre. El arreglo molecular codifica la estructura y la forma de todos los seres
vivos, pero es en los diversos nichos ecoldgicos y a nivel de las poblaciones, donde se prueban dichos arreglos
para asegurar su sobrevivencia o para desaparecer cuando el nuevo mutante se encuentra en desventaja
adaptativa. Es a este nivel donde debe medirse la “supervivencia de los mejor adaptados” no en términos de los
mas fuertes en sentido literal —como fue la interpretacion que se dio al principio al concepto darwiniano sobre la
seleccion natural y la adaptabilidad— sino a los individuos que son capaces de contribuir con mayor abundancia a
la siguiente generacion o mas especificamente a los individuos capaces de aportar genes a las siguientes
generaciones cuyas frecuencias tienden a aumentarse. Asi los individuos condrodistréficos, que son el resultado de
un gen dominante mendeliano, no deben perecer por ser victimas de los individuos normales mas fuertes que ellos,
sino por que su fertilidad es mucho menor.

En la actualidad las investigaciones sobre genética de poblaciones saturan gran parte de la literatura
antropolégica e ilustran cada vez mejor, el mecanismo y las consecuencias de ciertos fendmenos como el
aislamiento reproductivo, los cambios genéticos debidos a las migraciones o la concentracion de homocigotos
afectados de graves enfermedades como resultado del aumento de la consanguinidad producida por el aislamiento
geografico o cultural.

La investigacion del efecto de la consanguinidad o la endogamia en los grupos autoctonos y aun en la
poblacién rural de nuestro pais, sigue aportando informaciones utiles sobre la naturaleza genética de ciertos
sindromes recesivos, cuya ocurrencia es muy rara en las poblaciones grandes donde preponderan las cruzas al
azar

g) Genética del comportamiento. Aunque hasta una fecha muy reciente apenas era posible asociar
directamente, la presencia de un gen con un rasgo de la conducta como en el ejemplo clasico de los “ratones
walsadores” afectados de una enfermedad hereditaria que altera la funcion del equilibrio, la investigacion
contemporanea tiende a concentrarse en el estudio de la genética del comportamiento con la idea de establecer un
nuevo dogma que podria formularse en términos de “un gen, un rasgo de conducta”. Los resultados empiezan al
lograrse y los hallazgos se hacen cada vez mas numerosos.

De nuevo los descubrimientos mas precisos se han logrado en Drosophila (Benzer, S. 1971). Como ejemplo,
pueden hacerse referencias a algunos mutantes caracteristicos:

Hipercinéticos: Se trata de moscas hiperactivas que consumen grandes cantidades de oxigeno y que mueren
prematuramente, transmitiendo mendelianamente el rasgo a sus descendientes.

Incapacidad para el vuelo: Estos mutantes poseen alas bien desarrolladas, cuando reposan sobre el piso
pueden agitarlas con normalidad, pero si se les deja caer de cierta altura se muestran incapaces de utilizarlas en el
vuelo.

Incoordinacion: Estos mutantes carecen de coordinacion para el desplazamiento, lo que los obliga a tropezar
continuamente unos con otros.

No trepadores: En condiciones normales la mosca Drosophila puede subir con ligereza por la pared de una
botella. Estos mutantes presentan incapacidad para caminar verticalmente por una superficie. En contraposiciéon
con las moscas normales que muestran un geotactismo negativo, éstas no tienden a trepar.



Propicios al choque: Estos mutantes suscitan un gran interés ya que al recibir un choque mecanico o una
simple sacudida, sufren transtornos, muy similares a una crisis epiléptica. Al recibir el choque mecanico, se mueven
activamente saltan y finalmente caen sobre sus alas, agitando las patas y las alas y contrayendo el abdomen.
Durante el efecto, el macho expulsa unas gotas de liquido seminal y la hembra expulsa un huevecillo. La mosca se
mantiene inmovil durante algunos minutos y consecutivamente se recupera y se desplaza en forma normal. La crisis
puede producirse cuantas veces se quiera y se sabe que diversas mutaciones ligadas al sexo pueden producir este
rasgo de comportamiento.

He mencionado, algunas mutaciones asociadas al comportamiento entre algunas docenas descubiertas hasta

ahora, sélo para hacer énfasis en las posibilidades abiertas en la actualidad para la investigacion de la genética del
comportamiento.
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