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Prefacio

El presente cuaderno de catedra esta conformado por las guias de trabajos précticos que se
desarrollan en la asignatura Genética de Poblaciones y Cuantitativa. La misma pertenece al
conjunto de Genéticas basicas que forma parte del Ciclo de Formacion Superior del plan
curricular 2017 de la Licenciatura en Genética (Res CS 074/17) y se cursa en el segundo
cuatrimestre del cuarto afio. El conjunto de asignaturas que definen las Genéticas Basicas
integran contenidos disciplinares especificos de la Genética como asi también profundizan y
actualizan los temas estructurales que identifican al Licenciado en Genética. De esta manera,
los contenidos abordados en Genética de Poblaciones y Cuantitativa resultan basales para el
desarrollo de contenidos en diversas areas disciplinares relacionadas, entre ellas Genética de la
produccién, Genética evolutiva, Caracterizacion de los recursos genéticos y Genética de la
conservacion.

Estas guias de trabajos practicos corresponden a cada uno de los temas de la asignatura Genética
de Poblaciones y Cuantitativa que integran el programa de la misma y son desarrolladas de

manera presencial bajo una modalidad tedrico-préctica.



Genética de Poblaciones y Cuantitativa como disciplinas integradas

En los tiempos actuales la Genética de Poblaciones y la Genética Cuantitativa se han convertido
en un campo excitante de estudio debido a su interesante fusion con la biologia molecular. La
aplicacion de métodos moleculares permite poner de manifiesto una gran cantidad de
polimorfismos de manera que colabora para uno de los principales objetivos de la Genética de
Poblaciones, es decir, entender el significado bioldgico y evolutivo de la variacion genética.
La Genética de Poblaciones moderna se ha visto revitalizada por tres revoluciones diferentes
pero relacionadas: Una revolucion conceptual que establece un marco de analisis pensando a
las poblaciones y a los genes en términos de su historia evolutiva; una revolucion empirica que
provee a los investigadores con vastas cantidades de datos para analizar y una revolucién
computacional que permite la optimizacion en el analisis de estas vastas cantidades de datos de
manera de permitir avances conceptuales.

Los estudios de Genética de Poblaciones y de Genética Cuantitativa implican la aplicacion y la
proyeccion de conceptos de distintas disciplinas, tales como: matematica, estadistica, biologia
molecular, genética, ecologia, biologia evolutiva, sistematica, historia natural, mejoramiento
vegetal, mejoramiento animal, conservacion y manejo de recursos silvestres, genética humana,
sociologia y antropologia. Es decir, disciplinas donde se utilizan conceptos matematicos y
estadisticos, necesarios a la hora de describir y entender a las poblaciones. Es por ello que la
siguiente propuesta de contenidos ha sido desarrollada con la ambicion de desafiar a los
estudiantes a entender que la Genética de Poblaciones y la Genética Cuantitativa son mucho
mas que un mero conjunto de férmulas, sino que por el contrario, estas disciplinas son una
manera de pensar la Biologia a nivel de poblaciones. Estas disciplinas constituyen un campo
dindmico y cambiante, razon por la cual se han organizado los contenidos de manera de
construir un marco donde los estudiantes puedan sentir que los modelos y las formulas tienen
un significado bioldgico. Ademas, se ha puesto especial énfasis en que los estudiantes puedan
conocer que hay muchas cuestiones aln sin resolver y a la espera de un cuidadoso y creativo

trabajo que provea de nuevos modelos y teorias que ayuden a entenderlas.



Objetivos

- Analizar la estructura genética de las poblaciones en término de frecuencias alélicas y
genotipicas;

- Interpretar las consecuencias evolutivas que conllevan la ocurrencia de procesos sistematicos
y dispersivos en el marco de las poblaciones;

- Analizar la variacion fenotipica de los caracteres poligénicos como resultado de la accién de
maltiples genes y de multiples factores ambientales;

- Aplicar las herramientas que provee la genética cuantitativa para entender la evolucion
fenotipica;

- Alcanzar destreza en la lectura de resultados provistos por distintos programas informaticos

de andlisis de datos y en el andlisis critico de los mismos.



Contenidos

- Genética y variacion fenotipica. Variacion fenotipica y genética en poblaciones naturales.

- Frecuencias alélicas y polimorfismo. Estimas de diversidad genética.

- El principio Hardy-Weinberg. Extensiones del principio Hardy-Weinberg: Alelos multiples,
Genes ligados al sexo.

- Sistemas de apareamiento. Endocria.

- Proceso dispersivo de cambio de las frecuencias alélicas: Deriva genética.

- Poblaciones subdivididas. Flujo génico.

- Procesos sistematicos de cambio de las frecuencias alélicas: Mutacion. Migracion, Seleccion
natural

- Genética molecular de poblaciones.

- Genética de caracteres cuantitativos. Parecido entre parientes. Covarianzas. Caracteres
correlacionados. Interaccién genotipo - ambiente (GXE).

- Variacion cuantitativa y evolucion.



UNIDAD 1

Genética y variacion fenotipica
Simulaciones del principio Hardy-Weinberg

Actividad practica grupal

Al efecto de demostrar el principio Hardy-Weinberg se propone el empleo de cubos
hexaedros regulares, cuyas caras permiten simular seis (6) poblaciones con diferentes
frecuencias alélicas iniciales. El tamafio muestral de cada poblacion es igual a 100 individuos.
Inicialmente los cubos son tirados para sortear por azar la composicion genotipica de la 1°

generacion de cada una de las poblaciones.

Descripcion de la actividad: Esta practica simula poblaciones polimoérficas para un locus, aqui
denominado Locus A, el cual presenta dos alelos A y a en diferentes frecuencias iniciales.
Cada grupo de estudiantes recibird un cubilete con dos cubos en cuyos lados estaran los alelos
para el locus analizado en diferentes frecuencias. Luego cada grupo dara inicio a la obtencién
de los resultados mediante la simulacion de la formacion de cigotos, es decir, de la union de
dos gametas (representadas por los cubos) de la proxima generacién de la poblacion. Para ello,
los cubos deben ser agitados dentro del cubilete simultaneamente. Cada grupo debe repetir el
procedimiento 100 veces, y el resultado de cada tirada debe ser anotado y sumado cada 10
tiradas conforme con la tabla del Anexo 2.

Desarrollo de la actividad

Parte I:

1. A partir del cubilete recibido en cada grupo completar los espacios en blanco de la ficha
Anexo 1.

2. Analizar los datos obtenidos por el grupo:

2.1 Calcular la frecuencia esperada de los genotipos AA, Aa y aa en la generacion 1. Complete
la tabla del Anexo 2.

2.2 Comentar los resultados obtenidos en cada muestra de 10, sin necesidad de hacer célculos.
2.3 Calcular la frecuencia observada de los genotipos de la muestra de 100 genotipos resultado

de la suma de las muestras de 10.



2.4 Testar mediante pruebas de Chi-cuadrado si los valores obtenidos de la suma de las
submuestras de 10 concuerdan con los esperados para una poblacion en equilibrio.

3. Discutir los resultados en el grupo.

Parte I1I:

1. Cargar los resultados de cada grupo en la tabla general que se encuentra en el Anexo 3.

2. Suponer que los 6 cubiletes representan una poblacion grande y que cada cubilete representa
una subpoblacion de la misma y calcular:

2.1 Frecuencias alélicas de la poblacion grande.

2.2 Frecuencias genotipicas esperadas para la generacion 1 de la poblacion grande.

2.3 Promediar las frecuencias genotipicas obtenidas para cada una de las subpoblaciones para
obtener las frecuencias genotipicas observadas para la generacion 1 de la poblacién grande.
2.4 Verificar mediante pruebas de Chi-cuadrado si los valores observados concuerdan con los

esperados en la poblacion grande.

Desarrollo de las simulaciones:

En la simulacién de la formacion de cigotos de la préxima generacion (generacion 1) los dos
cubos deben ser tirados simultdneamente pudiendo obtener los siguientes resultados: AA, Aa 0
aa. Este procedimiento debe ser repetido 100 veces siendo los valores anotados de 10 en 10

tiradas.

Material didactico adaptado desde: De Melo Sene, P., Rodrigues Silva, G.A. & Manfrin, M.H.
(2015). Simulacdes: Teorema de Hardy-Weinberg, Deriva Genética e Efeito Wahlund.
Genética na Escola 10(1): 1-99.



Anexo 1:

1. El cubilete N° el cual representa una poblacién, contiene dos cubos iguales;

2. En las caras de los cubos estdn marcadas la letra A (mayuUscula) y a (minuscula), las cuales
en el experimento representan los alelos presentes en las gametas de una poblacion;

3: En el presente cubilete la letra A esta presente en _ lados del cuboy laletraaen
lados del cubo;

4. Como el cubilete __ representa una poblacion, la frecuencia de los alelos en la poblacién
sera:

AleloA (p)=__

Aleloa (g)=__



Anexo 2: Resultados obtenidos por grupo

Genotipos AA

Aa

aa

Total

10

10

10

10

Generacion 1

10

(Resultados

10

obtenidos)

10

10

10

10

Total

100

10




Anexo 3: Calculo de la frecuencia observada para todos los grupos y para la poblacién grande.

alélicas Equilibriol  Jjgjicas
., 2
Poblacion iniciales AA Aa aa X HW generacion 1
SI/NO
A a | esperada |observada|esperada|observada|esperada|observada A a
1
2
3
4
5
6
Total

1"



UNIDAD 1

Genética y variacion fenotipica:
El principio Hardy-Weinberg

1. En la polilla moteada (Biston betularia) se identifican tres fenotipos: melanico (negro oscuro),
tipico (manchado) e insular (intermedio) siendo el fenotipo melanico determinado por el alelo
dominante. Si en dos poblaciones de polillas moteadas que se distribuyen al norte y sur de

Inglaterra se encontraron los siguientes nimeros observados para cada fenotipo:

Poblacion Norte Poblacion Sur

Calcule: a) las frecuencias genotipicas observadas, b) las frecuencias alélicas, c¢) las frecuencias
genotipicas esperadas en equilibrio de Hardy-Weinberg y d) determine si la poblacion analizada
presenta las proporciones esperadas en equilibrio Hardy-Weinberg mediante la prueba de chi

cuadrado.

2. El nimero de recién nacidos con ancestria europea que presentan una enfermedad autosémica
recesiva denominada Fibrosis Quistica es aproximadamente 1 en 2500: a) Calcule las frecuencias
alélicas en la poblacién analizada; b) ¢ Cual sera el nimero esperado de portadores en la poblacion

analizada? y c) ¢Se encuentra esta poblacion en equilibrio Hardy-Weinberg?

3. Se genotipificaron 200 individuos de la descendencia F2 en una poblacién de trigo mediante un
locus marcador. En el siguiente diagrama del patron electroforético, se indica el nimero de
individuos que porto cada genotipo en la poblacion estudiada. Conteste: a) ¢Que tipo de herencia

presenta el marcador empleado?, b) caracterice el acervo génico de esta poblacion y c¢) demuestre

12



si las frecuencias genotipicas observadas concuerdan con las esperadas en equilibrio Hardy-
Weinberg.

3000 pb -
1500 pb -

500 pb -

4. En Drosophila melanogaster el color de ojos esta codificado por un gen ligado al sexo siendo el
color rojo dominante sobre el blanco (W, w). Si una poblacion compuesta por 10000 moscas, con
igual proporcién de ambos sexos, presenta la siguiente composicién: 30% machos ojos rojos, 70%
machos ojos blancos, 18% hembras ojos rojos, 54% hembras heterocigotas 0jos rojos, 28%
hembras ojos blancos, determine: a) las frecuencias alélicas en cada sexo, b) las frecuencias alélicas
de la poblacion total y c) ¢Qué puede decir acerca de la dindmica de cambio de las frecuencias
génicas y genotipicas en cada sexo a lo largo de las generaciones si se cumplen los supuestos del
equilibrio Hardy-Weinberg?

5. Laardilla gris (Sciurus carolinensis) habita las &reas urbanas y suburbanas de América del Norte.
La ardilla negra es un subgrupo melanico de esta especie resultado de una mutaciéon que causa
mayor concentracion de melanina en el pelaje y puede nacer de padres grises. Se observaron las

siguientes cantidades de individuos para cada fenotipo en una poblacién del Este de América del

Fenotipo @ .

NUmero observado 39 14

Norte:

13



Conteste: a) ¢Cual es el tipo de herencia de este caracter?, b) Identifique el alelo dominante y el
recesivo, ¢) Caracterice el acervo génico de esta poblacién y d) Calcule las frecuencias genotipicas
esperadas.

6. En gatos el color del pelaje amarillo queda determinado por un locus localizado en el cromosoma
X, presentando la hembra heterocigota un fenotipo carey mientras que las hembras homocigotas y
los machos hemicigotas que portan el alelo amarillo (a) presentaran fenotipo amarillo. En una

poblacidn de gatos de Londres se contaron, para cada fenotipo, los siguientes nimeros de machos

y hembras:
Sexo Fenotipo Numero observado
Salvaje 311
Machos .
Amarillo 42
Salvaje 277
Hembras Carey 54
Amarillo 7

A partir de dicha informacion determine: a) las frecuencias alélicas en cada sexo, b) las frecuencias

alélicas de la poblacion total y c) las frecuencias genotipicas observadas y esperadas en cada sexo.
7. Un gen autosomico con dos alelos determina el color del pelaje en las vacas, siendo el alelo

dominante el que determina el color negro y el alelo recesivo el que determina el color blanco. En

una cabafa de la provincia de Buenos Aires se determind que la poblacion estaba compuesta por:

™ S |

200 120 50

A partir de esta informacion:
a) ¢Qué tipo de herencia presenta este gen?, b) Caracterice el acervo génico de esta poblacion de

vacas, c) ¢Cuales son las frecuencias genotipicas observadas y esperadas en dicha poblacién?, d)

14



La poblacion analizada ¢Se encuentra en equilibrio Hardy-Weinberg para el locus que determina
el color del pelaje? y e) ¢Qué condiciones deben cumplirse para que las frecuencias alélicas y

genotipicas se mantengan constantes generacion tras generacion?

15



UNIDAD 2

Endocria

1. Las flores de la especie Avena fatua poseen 6rganos reproductivos masculinos y femeninos
(androceo y gineceo) en la misma flor, lo cual posibilita la autofecundacion que conlleva a elevados
niveles de endocria. En una poblacién de avena de Espafia (N=100) se estimo para un locus de una
isoenzima una frecuencia genotipica igual a AA=0,58, Aa=0,07 y aa=0,35. Sabiendo que dicha
especie presenta una generacion por afio y que al afio siguiente las frecuencias genotipicas
observadas en el mismo locus fueron AA= 0,59, Aa= 0,05 y aa= 0,36 calcule: a) las frecuencias

alélicas en cada generacion y b) el coeficiente de endocria que presenta dicha poblacion.

2. Se analiz6 una enfermedad recesiva rara en una poblacion particular la cual presentd un
coeficiente de endocria de 0,005 y una frecuencia alélica g=0,006. A partir de dicha informacién
conteste: a) ¢ Cual es la frecuencia de homocigotas que presentan la enfermedad en esta poblacion?
y b) compare el resultado anterior con las frecuencias obtenidas para las clases homocigotas que
se encuentran en una poblacion con apareamiento aleatorio ¢ Qué interpretacion puede hacer acerca

del valor obtenido?

3. Las poblaciones en cautiverio de especies en peligro presentan a menudo pedigries complejos.
A continuacion, se presenta el pedigri de una poblacion de carbonero comun (Parus major). A
partir de ese pedigri: a) Calcule el coeficiente de endocria del individuo Z y b) ¢Qué valor tomaria
el coeficiente de endocria del individuo Z si el individuo K presentara un coeficiente de endocria
de 0,147

16



/\/
N
/

2 —C—m

/
/\
\/

\

/-
N/
N

4. En el siguiente diagrama se presenta un pedigri en una poblacion humana. El carécter que se
analiza es la ausencia del cuerpo calloso. En la generacion |, los individuos 3 y 6 son hermanos
completos, al igual que 4 y 5. En la generacion 1V, X representa una familia compuesta por ocho
individuos estando dos de ellos afectados. Calcule el coeficiente de endocria en esta generacion y

el de su progenitor, 12.

7—l‘8 9 10

5. A partir de la siguiente genealogia de ganado vacuno: a) Calcule el coeficiente de endocria del
individuo X de raza Hereford y b) ¢Qué valor tomaria el coeficiente de endocria del individuo X

si el individuo D presentara un coeficiente de endocria de 0,26

17
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X
6. En ratones el fenotipo albino queda determinado por la presencia de dos copias del alelo recesivo
en el mismo locus. Sabiendo que una poblacidon panmictica presenta una frecuencia de ratones
albinos de 1/10.000 conteste: a) ¢Cual sera la frecuencia de ratones albinos si la poblacion

presentara un coeficiente de endocria con un valor de 0,52? Y b) ¢Qué ocurre con las frecuencias

genotipicas en caso de endocria completa? Demuestre.

18



UNIDAD 3

Deriva Genética

Actividad: Simulando el proceso de deriva genética

En la presente actividad se analizaré el proceso de deriva genética mediante simulaciones
manuales empleando organismos y alelos hipotéticos. En estas simulaciones se asume que las
poblaciones estan formadas en cada generacion por cuatro individuos y que las generaciones no se

solapan. Se analizard un Unico locus aqui denominado Locus S el cual presenta dos alelos Ay a.

Descripcion de la actividad: Cada grupo constituido por 4 estudiantes serd provisto de una
planilla, un dado de 6 caras y una moneda. Cada miembro del grupo representara a un solo miembro
de la poblacion (Individuo 1, 2, 3 6 4) y conservara su identidad asignada en cada generacion. La
simulacion comienza con los cuatro miembros de la poblacion con genotipo heterocigota (Aa).
Cada grupo daré inicio a la obtencion de los resultados de la simulacion de la formacion de cigotos,
es decir, de la unién de dos gametas de la proxima generacion de la poblacion. En cada generacion
habra cuatro apareamientos para producir cuatro descendientes que conformaran la siguiente
generacion. Para ello, los apareamientos se determinaran a través de cuatro tiradas del dado
estandar de seis caras, donde el resultado de cada tirada determina el apareamiento entre cada par
de individuos (Tabla 1).

Tabla 1: Pares de individuos seleccionados para el apareamiento correspondiente a cada

resultado posible de la tirada del dado.

Resultado de la Apareamiento
tirada (individuos)
1 1con2
2 lcon3
3 lcon4
4 2con3
5 2con4
6 3con4
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Debido a que la tirada del dado es un proceso aleatorio es posible que haya mas de un
apareamiento de un solo tipo en una generacion dada.

Los individuos homocigotas tendran un solo alelo para transmitir, mientras que los
individuos heterocigotas necesitaran determinar el alelo portado por la gameta después de la
meiosis mediante el lanzamiento de una moneda: cara A y cruz a. Dado que todos los individuos
comienzan como heterocigotas en la generacion 1, la primera iteracion requerird dos lanzamientos
de moneda para cada uno de los cuatro apareamientos. En generaciones posteriores, los
apareamientos pueden requerir 2, 1 o ningun lanzamiento de moneda, segun los genotipos de los
parentales.

Los apareamientos contintan hasta que se fije un alelo y se pierde otro o hasta que hayan

transcurrido 15 generaciones.

Desarrollo de la actividad

1. Cada grupo conformado por cuatro estudiantes recibira un dado y una moneda. Deberan designar
a qué individuo representara cada miembro del grupo.

2. Para simular la constitucién genotipica de la segunda generacién deberan obtener los
apareamientos al azar entre los individuos de la primera generacion. Dichos apareamientos se
obtendran mediante la tirada del dado segun la Tabla 1.

3. Para determinar el alelo portado por las gametas deberan lanzar la moneda siendo A si es cara y
a si es cruz.

4. Completar la informacion de apareamientos y genotipos de la descendencia para cada generacion
en las Tablas 2y 3.

5. Repetir los pasos 2 y 3 hasta obtener pérdida/fijacidn de alelos o hasta alcanzar 15 generaciones.
6. Calcular las frecuencias alélicas en cada generacién y completar la Tabla 4.

7. Graficar el cambio de las frecuencias alélicas en relacion al tiempo (generaciones) obtenido por

todos los grupos.

20



Tabla 2: Obtencion de los apareamientos al azar

Generaciones

Apareamiento | 1 | 2 | 3 |4 | 5|6 |7 |8 |9 |10|11 |12 | 13| 14 |15

1

2

Tabla 3: Genotipos producto de los apareamientos al azar

Generaciones

Individuo 1123|456 |7 8|9 ]10|11 12|13 |14 15

Tabla 4: Frecuencias alélicas

Frecuencia

alélica

A

a
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Cuestionario:

1. ¢ Cudles son los estados alélicos finales alcanzados por su grupo?

2. ¢ Como podria explicar los estados alélicos finales alcanzados por los demas grupos?

3. ¢Es posible revertir el estado final alcanzado solo por accion del proceso que esta operando?

4. En base a los resultados observados es posible predecir tanto la magnitud como la direccion del
proceso que esta operando?

5. ¢Qué influencia tuvo el paso del nimero de generaciones sobre la distribucion de las
frecuencias alélicas?

6. ¢Como podria explicar el proceso de deriva genética a partir de las simulaciones realizadas?

Material didactico adaptado desde: Pecor, K.W. (2019) Exploring genetic drift via manual
simulations. The American Biology Teacher vol 81(9): 665-667. ISSN 0002-7685.
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UNIDAD 4

Procesos sistematicos de cambio de las frecuencias alélicas: Mutacion, Migracion

1. Las palomas (Columba libia) presentan un patrén de plumaje variegado (V) o liso (v). En una
poblacion islefia se registré una frecuencia de p=0,10 mientras que en la region continental mas
cercana dicho alelo present6 una frecuencia de 0,76. a) ¢Cual sera el cambio en la frecuencia de
este alelo luego de 3 generaciones de migracion a una tasa m=0,28? y b) ¢ Cuantas generaciones de
migracion adicionales se requeriran para que la frecuencia de este alelo en la isla alcance una
frecuencia de 0,727

2. Se analizaron mas de siete millones de ratones de laboratorio, por un periodo de seis afios, para
determinar la tasa de mutacion (p) y la tasa de retromutacion (v) de los loci que determinan el color
del pelaje en estos individuos (nonagouti, dilute y albino).

locus 1 v
nonagouti 4,45x107° 4,2x10®
dilute 1,19x10° 3,9x10°

albino 3,32x10° 0

a) ¢Cuales son las frecuencias de equilibrio para estos loci? y b) ¢ Qué modelo mutacional aplicaria

para estudiar cada uno de estos loci?

3. Una mutacion en el gen NSUN2 causa el sindrome Dubowitz, un desorden autosémico recesivo
caracterizado, principalmente, por retraso del crecimiento, microcefalia, dismorfia facial distintiva,
eczema cutaneo, déficit intelectual de leve a grave y anomalias genitales. Si en un pueblo de
Bélgica integrado por 95.000 habitantes se registraron 9 individuos con este sindrome, conteste: a)
¢Cuanto tiempo debera transcurrir para que la cantidad de individuos enfermos cada 95.000
habitantes se duplique s6lo por mutacion en la poblacion analizada?; Sabiendo que esta mutacion
ocurre con una tasa de 1,8x10°®, b) ¢Si ocurriera una mutacion nueva selectivamente neutra en esta

poblacién con igual tasa de mutacion, que frecuencia alcanzaria luego de 5 generaciones? y ¢) ¢ Qué
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probabilidad tienen estas mutaciones de alcanzar los estados excluyentes? Nota: Utilice los

decimales que necesite para evidenciar el cambio en las frecuencias.

4. En el siguiente diagrama se indican las frecuencias alélicas para un locus dialélico determinado
en seis poblaciones donde en cada una de ellas se ha fijado o perdido un alelo del locus considerado
(circulo gris se fijo Ay circulo blanco se fij6 a). A partir de dicha informacion: a) ¢Bajo qué modelo
debe estudiarse el proceso que esta presente y qué supuestos asume el mismo?, b) Si en la poblacion
1 luego de 2 generaciones el alelo A presenta una frecuencia p=0,15 calcule la tasa de migracion
m y c) ¢cuantas generaciones de migracion se requeriran para el alelo A alcance una frecuencia

igual a 0,45 en la poblacion 4?

5. Sabiendo que para un locus particular una poblacion presenta las siguientes frecuencias alélicas
Po=0,9 y go=0,10 mientras que muta con tasas p=4x10"* y v=6x10"* por generacion, calcule:

a) las frecuencias alélicas en equilibrio.

b) las frecuencias alélicas luego de tres generaciones siguientes al equilibrio si v=0.

c) el nimero de generaciones requeridas para que o=0,10 se incremente a g:=0,12 si v=0.
6. Para una enfermedad que presenta herencia letal recesiva, en la actualidad, se han observado 20

nuevas mutaciones en 200.000 nacimientos. Sabiendo que la frecuencia de dicha enfermedad era

de 0,00001 hace 10 afios, ¢cudl es la tasa actual de mutacién estimada para esta enfermedad?
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UNIDAD 5

Poblaciones subdivididas

1. Se analiz6 un locus dialélico en dos poblaciones de una especie en peligro de extincion. En los
siguientes diagramas se presentan con diferente sombreado las frecuencias alélicas de cada

individuo en las subpoblaciones 1y 2:

Subpoblacion 1 Subpoblacion 2

@
o

[] p=00 |} p=10 [] p=00 |l p=10 [@ p=05

A partir de la informacion presentada en los diagramas estime:
a) La heterocigosis promedio observada en los individuos, la heterocigosis promedio esperada en
las subpoblaciones y la heterocigosis total, b) Estime y defina los indices Fis, Fst y FiT y ¢) Estime

el flujo génico de manera indirecta entre estas subpoblaciones e interprete el resultado.

2. En el desierto de Mojave habitan poblaciones de Linanthus parryae, una hierba anual nativa de
California que presenta flores blancas y azules, siendo las plantas de flores azules homocigotas
para el alelo recesivo b. Las plantas son pequefias y cuando estan florecidas el paisaje se cubre de
flores blancas conociéndose con el nombre popular de “desierto nevado”. A continuacion, se

presentan las frecuencias de heterocigosis de las subpoblaciones en las regiones Oeste y Este:
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Regidn Subpoblacion Ho He Hr
A 0,573 0,489
Oeste B 0,717 0,405 0,499
C 0,504 0,500
D 0,106 0,189
Este E 0,224 0,347 0,401
F 0,411 0,484

Calcule: a) Caracterice la estructura genética poblacional a nivel global, b) ¢Presentan
estructuracién genética las subpoblaciones de cada region?, c) A nivel global ¢ Qué papel ha jugado
la endocria?, d) estime el rol del flujo génico a nivel global.

3. Myles et al. (2008) estudiaron el SNP rs7901695 del gen TCF7L2 el cual confiere un incremento
en el riesgo de desarrollar diabetes tipo 2 en los individuos que lo portan. En la siguiente tabla, se

presenta la frecuencia alélica de dicho SNP para dos grupos continentales diferentes:

Alelo Africa Este de Asia
rs7901695 0.630 0.040

A partir de la informacion: a) Caracterice la estructura genética poblacional, b) ¢Presentan

estructuracién genética las poblaciones analizadas?

4. En el locus de la lipoproteina humana lipasa LPL se encontraron 88 haplotipos en una muestra
de 142 cromosomas provenientes de tres poblaciones: Rochester Minnesota, Jackson Mississippi
y Karelia del Norte Finlandia. Sabiendo que la heterocigosis promedio esperada fue 0,76 y que la
heterocigosis total fue 0,81: a) Calcule el indice de fijacion Fst, b) si el indice Fir fue 0,410 calcule
el indice Fis, y ¢) ¢ Cuales serian las causas que explicarian la reduccion de la heterocigosis en estas

poblaciones?

5. En los prados verdes de los Alpes de Suabia al Sur de Alemania, habita el caracol Helix pomatia

cuyas subpoblaciones difieren en sus frecuencias alélicas debido a una mutacion que afecta su
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coloracion. Dos conjuntos de subpoblaciones quedan separados por el cruce de un rio formando
dos regiones Norte (izquierda) y Sur (derecha). En el siguiente diagrama se presentan las
frecuencias alélicas respectivas para el alelo A.

Asumiendo que las diferencias en las frecuencias alélicas se deben, principalmente, a la accién de
la deriva genética: a) ¢Constituye el rio una barrera al flujo génico?, b) Suponiendo que luego de
un tiempo el rio se seca desapareciendo la barrera al flujo génico ¢Cual es el cambio esperado en

las frecuencias genotipicas luego de la fusion? y c) ¢(Como se define lo ocurrido?
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Actividad de integracion de contenidos:
Anélisis de la diversidad y estructura genética poblacional

Estudio de un caso practico:

El desarrollo de la presente actividad consiste en el andlisis de datos empiricos relacionados con
un articulo cientifico ya publicado cuyos datos moleculares se encuentren disponibles en la base

publica de datos Dryad (https://datadryad.org/stash). Dicho articulo serd seleccionado vy
actualizado por los docentes para cada curso.

En base a los datos correspondientes al trabajo se confeccionaran los archivos de entrada para los
diferentes programas a emplear, se realizardn andlisis genético-poblacionales de los datos
moleculares y se analizaran los resultados obtenidos teniendo en cuenta el modelo bioldgico
analizado junto con los conceptos tedricos desarrollados en la asignatura.

El cierre de la actividad consiste en la realizacion de un informe grupal y presentacion oral.

PARTE A

A.1) Teste si las poblaciones analizadas se encuentran en equilibrio Hardy Weinberg para los loci

considerados. Utilice el programa Genalex (Peakall y Smouse, 2012).

A.2) Caracterice el acervo génico de las poblaciones. Utilice el programa Genalex (Peakall y
Smouse, 2012).

A.3) Caracterice la diversidad genética de las poblaciones analizadas mediante la estimacion de los
siguientes parametros: Porcentaje de loci polimorficos (%P), Numero promedio de alelos por locus
(NA), Numero efectivo de alelos por locus (NE), Nimero de alelos unicos (NAU). Utilice el
programa Genalex (Peakall y Smouse, 2012)

A.4) Cuantifique la diversidad genética de las poblaciones analizadas mediante la estimacién de la

Heterocigosis observada (Ho) y la Heterocigosis esperada (He) o indice de diversidad génica de

Nei (h). Utilice el programa Genalex (Peakall y Smouse, 2012).
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A.5) Dado el tamafio desigual de las poblaciones, cuantifique la diversidad genética mediante la
estimacion de riqueza alélica (R) empleando el programa FSTAT (Goudet, 1995).

Programas a emplear:
- Genalex version 6.5disponible en http://biology-ssets.anu.edu.au/GenAlEx/Welcome.html
- FSTAT version 2.9.3.2 disponible en https://wwwz2.unil.ch/popgen/softwares/fstat.htm

PARTE B

B.1) Analice la estructuracion genética poblacional aplicando un Analisis de Varianza Molecular
(AMOVA). Establezca la estructura jerarquica teniendo en cuenta las localidades de muestreo.

Utilice el programa Arlequin (Excoffier y Lischer, 2010).

B.2) Cuantifique el grado de estructuracion genética poblacional entre localidades a nivel global y

considerando a las localidades de a pares. Utilice el programa Arlequin (Excoffier y Lischer, 2010).

B.3) Estime el coeficiente de endocria global y poblacional. Utilice el programa Arlequin
(Excoffier y Lischer, 2010).

B.4) Determine la estructura genética poblacional espacial implementando algoritmos de
agrupamiento Bayesiano. Utilice el programa TESS (Chen et al., 2007). Determine el nimero de
K clusters a partir de los valores de DIC promedio (Deviance Information Criterion) y los valores
de Kmax.

Especificaciones del modelo a emplear:

Modelo de ancestralidad: Admixture
Burnin: 2000 iteraciones (sweeps)
MCMC= 12000 iteraciones (sweeps)
Rango de K=2-n

Replicas = 10
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B.5) Estime los niveles de flujo génico global y entre poblaciones de a pares a partir de la
estimacion del numero efectivo de migrantes (Nem) de manera indirecta mediante calculo manual a

partir del indice Fsr.
Programas a emplear:

- Arlequin version 3.5.2.2 disponible en http://cmpg.unibe.ch/software/arlequin35/
-TESS disponible en http://membres-timc.imag.fr/Olivier.Francois/tess.html
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UNIDAD 6

Procesos sistematicos de cambio de las frecuencias alélicas: Seleccion natural

1. La eficacia bioldgica relativa de una variante cromosémica y del tipo cromosémico ancestral
son: 1; 0,5y 0,8 para los genotipos AA, aa y Aa, respectivamente. Si en una poblacion de Honduras
el alelo recesivo presenta una frecuencia de 0,15: a) Indique el grado de dominancia con respecto
a la eficacia bioldgica de esta variante, b) ¢Cual serd la frecuencia alélica q(a) luego de dos
generaciones? y c) Si después de esas dos generaciones desaparece la presion selectiva ¢Cuales
seran las frecuencias genotipicas esperadas?

2. La fenilcetonuria PKU es una enfermedad causada por una mutacién recesiva en el gen de la
fenilalanina hidroxilasa (PAH). Los individuos homocigotas para el alelo recesivo son incapaces
de metabolizar la fenilalanina, la cual es una neurotoxina, provocando la muerte a edad temprana.
Si en Estados Unidos se registra 1 enfermo cada 10.000 nacimientos: a) Estime la eficacia bioldgica
promedio, b) Sabiendo que la tasa de mutacion para este gen es 3 x 10* ;Cudles seran las

frecuencias alélicas de equilibrio asumiendo un equilibrio mutacién-seleccion?

3. En el ratdn de playa, Peromyscus polionotus, que habita las islas arenosas de Florida se observa
una diferencia en el color del pelaje, el cual esta determinado por el gen MC1R que presenta dos
alelos R y r. Este gen afecta la produccion de melanina que determina el color de piel y pelaje en
los ratones. En este raton, el genotipo RR presenta color oscuro, el rr presenta color claro y el Rr
un color intermedio. El color del pelaje afecta la viabilidad de los individuos ya que les confiere
capacidad de camuflarse en su entorno. Los ratones de color claro son menos visualizados por sus
depredadores en el entorno arenoso que los de color oscuro, siendo las eficacias biologicas de los
genotipos Waa=0,8; Waa= 0,7 y Waa=1. a) Indique el grado de dominancia de los alelos de este
gen con respecto a la eficacia bioldgica; b) Asumiendo que en una poblacion de una isla,
muestreada en el afio 2018, la frecuencia del alelo R fue 0,3: calcular la eficacia biol6gica promedio
de la poblacion inicial; c) ¢Cuales seran las frecuencias alélicas esperada en 2019, considerando
una generacion por afio y asumiendo apareamiento aleatorio? y d) Si una mutacion introduce un
nuevo alelo r* con una eficacia bioldgica promedio de 0,68 ¢Podria el alelo r* aumentar su

frecuencia en la poblacién sélo por accion de la seleccion?
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4. En una poblacion de ratas, la eficacia bioldgica relativa de los individuos en relacion a un gen
que confiere resistencia a la warfarina fue estimada en 0,37, 1 y 0,68 para los genotipos RR, Rry
rr, respectivamente. a) indique el grado de dominancia respecto a la eficacia bioldgica de este gen;
b) ¢Cuéles seran las frecuencias de equilibrio en poblaciones cuyas frecuencias alélicas iniciales
(p) son 0,0; 0,3; 0,7 y 1? y c) Calcule la eficacia bioldgica promedio en equilibrio para cada

poblacién.

5. Siendo, en una poblacion, h=0 para una mutacién letal en homocigosis y h= 0,5 para otra
mutacién deletérea en homocigosis (s= 0,1) mientras que la tasa de mutacion es 0,0001 para ambas.
a) Indique el grado de dominancia con respecto a la eficacia biologica de ambos genes, b) Calcule
la eficacia bioldgica relativa de los tres genotipos para cada una de las mutaciones, ¢) Asumiendo
apareamiento aleatorio, ¢Cuéles son las frecuencias de equilibrio para el alelo mutante en ambos
casos?, d) Calcule la eficacia bioldgica promedio en equilibrio seleccion-mutacion, ¢ Tiene alguna

implicancia el grado de dominancia del alelo mutante sobre este valor?

6. Se analizaron dos mutaciones (A y B) localizadas en el cromosoma 3 de Drosophila
melanogaster. La primera de ellas resulto letal en homocigosis (aa) mientras que la segunda resulto
deletérea en homocigosis (bb) presentando los genotipos seleccionados las siguientes eficacias
biolégicas: Wpr= 0,3 y Wgp= 0,87. Sabiendo que la tasa de mutacion en ambos genes es 3 x107: a)
Indique el grado de dominancia con respecto a la eficacia biolégica de cada gen; b) Indique el
coeficiente de seleccién y el grado de dominancia para cada una de las mutaciones y c) ¢Cuéales
seran las frecuencias alélicas de equilibrio entre los procesos que se encuentran operando para cada

gen?

7. Simulaciones computacionales Realice simulaciones del proceso de seleccion natural a partir

del empleo del laboratorio virtual de biologia disponible en
http://virtualbiologylab.org/ModelsHTML5/PopGenFishbowl/PopGenFishbowl.html. Realice

simulaciones de los ejercicios 1, 2 y 4 considerando una poblacién de tamafio N=200. Analice el

cambio en las frecuencias alélicas y genotipicas en 100 generaciones.
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UNIDAD 7
Evolucién molecular

1. En las poblaciones A (Ne=500) y en la poblacion B (Ne=10) se analiz6 una mutacion en una
region intergénica cuya tasa es u= 5 x 10°. Atendiendo a los principios de la teoria neutral
determine: homocigosis promedio, heterocigosis promedio, tiempo a la fijacion de una mutacion

neutral e intervalo de tiempo entre dos fijaciones sucesivas en ambas poblaciones.

2. El andlisis de una secuencia de 800 aminoacidos de longitud determind la presencia de siete
diferencias aminoacidicas entre el humano y el chimpancé. Sabiendo que el tiempo de divergencia
entre ambas especies es 6.000.000 de afios ¢Cual es la tasa de sustitucion de aminoacidos por

unidad de tiempo?

3. El estudio de los cambios evolutivos en las proteinas comienza con la comparacion de dos o0 mas
secuencias de aminoacidos para diferentes organismos. A continuacion, se presenta una secuencia
de 79 aminoéacidos que corresponde a la cadena Alpha 1,3 galactosyl transferasa de los siguientes
vertebrados: murciélago (bat), delfin (dolphin), oveja (sheep), vaca (cow), cerdo (pig) y ratén
(mouse). Los aminoacidos son nombrados mediante el codigo de una letra, y los guiones (-)
corresponden a deleciones o inserciones de aminoacidos mientras que las cajas indican regiones

con identidad de secuencias.

bait EYINSPEGSFLwIvHSK[sI?e[LlcDsleslprew
dolphin [EYINSPENSLFWINQSKNPEVGDSSIQKGW,
sheeo E?IHSPEGSLFWIHPS@NPE?GGSSIQKGM
caw EYI[HSPEGSLFWINB[S HPEVGGSQ_QKGW
pig IEYINSPEGSLFWIYQSKNPEVGSSa-0o[R

mouse  (EY/VINS EDl S FLWI v HTK TP EVGENR W an

bat WFPSWFNNGTHG/YQ-|EEEDUVIDR DK
dolphin WFPSWENNGTHSYHEEEEDTDEAK
sheep WFP@WFNNG - -lYQEEDEDVDEEK
cow W elRwFNNGl- - -y EED-G%QINEEK
plg WFPSWF’;N,]NGTHSYH'E D AIIGN|E K
metise WFPSWFEKNGCGTHSYQEDNVEGRREEK
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bat - -EDNEEELILLSDWFISPEK

—

dolphin [RKEDE - ElEL 0 L[LID W F N p[HK

sheep REKEEDE - SK|LKIL SDWFN P|FK
o ,R@EE_E‘—SKLKL_QDWFNPFK
piiey ?RKEDNRIﬁuva‘DwFNPEK
mouse IEEBP----- QLWDWFNPBRN

A partir del alineamiento de las secuencias aminoacidicas de esta proteina en las diferentes especies
determine el grado de divergencia evolutiva entre: murciélago-delfin, murciélago-raton, cerdo-
oveja, raton-cerdo, cerdo-vaca, raton-vaca mediante:

a) numero de aminoéacidos diferentes

b) proporcién de aminoacidos diferentes

c) tasa de sustitucion de amino&cidos considerando los siguientes tiempos de divergencia:
murciélago-delfin=82 ma  cerdo-oveja= 55 ma ratdn-vaca= 97 ma

murciélago-raton=86 ma  cerdo-vaca= 65 ma ratdn-cerdo=99,3 ma

d) Calcule el tiempo de divergencia entre la oveja y la vaca utilizando la tasa de sustitucion por
sitio de la molécula de Alpha 1,3 galactosyl transferasa entre el cerdo y la oveja estimada
previamente.

e) Analice, en relacion al tiempo de divergencia entre las especies, la proporcion esperada de

diferencias por sitio (K) obtenidas.

4. La avutarda comun (Otis tarda) una especie de ave otidiforme de la familia Otidae y es el Unico
miembro del género Otis, que da nombre a la familia. A continuacidn, se presenta el alineamiento
de una porcién de la regién control del ADN mitocondrial en 8 individuos de esta especie
provenientes de Espafia. Estime el indice de diversidad nucleotidica.

CAT ACC TCC CCT GAT TCC CTT GAA CTT GAT CTT CTC CGA TAC ATA TGG TTG GCT ATT GAT CAA CAT GTT
CAT ATC TCG CCT GAT TCC CTT GAA CTT GAT CTT CAC CGA TAC ATA TGG TTG GCT ATT GAT CAA CAT ATT
CAT ATC TCG CCT GAT TCC CTT|GAA CTT GAT CTT CAC CGA TAC ATA TGG TTG GCT ATT GAT CAA CAT ATT
CAT ACC TCC CCT GAT TCC CTT GAA CTT GAT CTT CTC CGA TAC ATA TGG TTG GCT ATT GAT CAA CAT GTT
CAT ATC TCG CCT GAT TCC CTT GAA CTT GAT CTT CAC CGA TAC TTA TGG TTG GCT ATT GAT CAA CAT ATT
CAT ATCTCG CCT GAT TCC CTT GAA CTT GAT CTT CAC CGA TAC ATATGG TTG GCT ATT GAT CAA CGT ATT
CAT ATC TCG CCT GAT TCC CTT GAA CTT GAT CTT CAC CGA TAC ATA TGG TTG GCT ATT GAT CAA CGT ATT
CAT ATC TCG CCT GAT TCC CTT GAA CTT GAT CTT CAC CGA TAC ATATGG TTG GCT ATT GAT CAA CGT ATT
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5. A continuacion se presentan haplotipos del gen PDHAL ligado al cromosoma X en Homo sapiens
observados en cuatro poblaciones africanas y cuatro no africanas. El gen presenta 4300 pares de
bases y en el alineamiento, los guiones indican el mismo nucle6tido mientras que los asteriscos
indican un gap de secuencia comparada a la secuencia de chimpances.

Resuelva: a) Calcule las frecuencias de los diferentes pares de nucle6tidos entre las secuencias en
H. sapiens, considerando ausencia de cambio y sustituciones, y complete la Tabla 1.

b) Calcule el indice de diversidad nucleotidica para la poblacion africana y para la poblacion no
africana.

c) Determine la proporcidn de sitios nucleotidicos distintos entre el chimpancé y el humano.

d) Sabiendo que ambas especies divergieron hace 6.000.000 de afios ¢ Cual es la tasa de mutacion

a asumiendo el modelo de Jukes y Cantor? y ;Que indica esta tasa?

Base Position

11011112222222333344 Homo sapiens
1456702334591 012449134612
5947903053732366187800800

7442152069361506795967889 African Non-African
Chimpanzee CCGOGTTATGCCGAGAATACGGCGCC Ba Se Kh Py Ir Ch Vi Mo
A ACCC=-TOT s AC=Cl-uwwdla = o - - - 2 l 1
B A OO O oA CemmaaaTe = e o= 8§ { -
B1 A C L TGP e ACCommilioos T o o ow o l -
3 C : CCC—=TGT==AC—Crmmm = =T = 1 2 - 2 - - - -
g D hisnnenQuatePamrwaenTems 1 - | - . - .
ks E I'A Lusvrummmmellidfoes ] w o W W @ . :
o e VR . WTOMERNRII ;SO 1 - v e " -
= ‘ I VL, SUSS— A, T, S . - e .
H shmenCl e oG hailre = 2§ = - = = i =
x s ¥ s Picfos G ] s« 2 “ " %
] W I—— L . Porsmrntscrmss - e S
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Tabla 1: Frecuencia de transiciones (Ts) y transversiones (Tv).

- Frecuencia
Clase Par de nucleétidos
total
Nucleétidos
o AA TT CC GG Id
idénticos
Frecuencia
Transiciones AG GA TC CT Ts
Frecuencia
Transversiones AT TA AC CA
Frecuencia
Transversiones TG GT CG GC Tv
Frecuencia

6. A partir del siguiente alineamiento de secuencias calcule los estimadores 8 y 6s de la prueba de

D Tajima, comparelos e interprete los resultados.

a)
ATTACGTACCTGCT
ATTGCGTTCCTCCT
ATTGCGTCCCTGCT
ATTGCGTCCCTACT
b)

ATTACGTCCCTGCT
ATTGGGTCCCTGCT
ATTGCGTGCCTGCT
ATTGCGTCCCTACT

37



UNIDAD 8

Genética de caracteres cuantitativos

1. Una poblacion de Drosophila melanogaster lleva varias generaciones de seleccion disruptiva
para la longitud del ala. Por este procedimiento se desarrollaron dos lineas consanguineas de
moscas: una con mayor longitud promedio del ala de 10,41 mm y otra con menor longitud del ala
de 4,15 mm siendo la longitud normal del ala en esta especie de 6,54 mm. Posteriormente, ambas
lineas consanguineas fueron cruzadas entre si, obteniéndose en sus progenies las siguientes

desviaciones estandar.

. Desvio
Generacion )
estandar
P1 0,400
P2 0,460
F1 0,403
F2 0,650

A partir de la informacién de las generaciones parentales, F1 y F2: a) Indique el origen de la
variacion observada en los progenitores y en la Fi, b) calcule la varianza fenotipica, genética y

ambiental, ¢) estime la heredabilidad e interprete el resultado.

2. En una especie de diptero el nimero de macroquetas en el escutelo es variable. En una poblacién
de laboratorio los individuos muestran entre 17 y 28 macroquetas escutelares. A continuacion, se

presenta la cantidad de individuos con cada fenotipo en las diferentes generaciones analizadas.

Fenotipo

Generacion | 17 18 19 20 21 22 23 24 25 26 | 27 | 28
Parental 1 1 2 4 2
Parental 2 1 2 4 3 1
F1 1 5 6 2 1
F2 1 2 2 3 5 5 4 3 2 2 1 1
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A partir de esta informacion a) estime las varianzas fenotipica, genética y ambiental y b) estime la
heredabilidad de este caracter en la poblacién estudiada.

3. Si la media poblacional para el porcentaje de grasa en la trucha arcoiris es 5%, el promedio de
las truchas seleccionadas es 2,2% y el promedio de la progenie derivada de los seleccionados es
3,8%, calcule: a) el diferencial de seleccion, b) la respuesta a la seleccion, ¢) la heredabilidad en

sentido amplio y d) ¢Que significa el valor de heredabilidad obtenido?

4. La Cabafa “Las tranqueras” ubicada en General Belgrano en la provincia de Buenos Aires se
dedica a la cria de bovinos de raza Hereford. Esta cabafia busca bajos pesos al nacer con altos datos
de crecimiento, correcta estructura, buen arco de costilla y masas musculares de tamafio moderado
y pigmentado. Con miras a esos objetivos de calidad se ha registrado el caracter peso al destete en

10 individuos de cada generacion del rodeo.

Peso (Ib)

Individuo P1 F1 F2
1 235 238 218
2 240 239 314
3 233 310 333
4 236 312 249
5 243 239 256
6 235 311 268
7 241 310 275
8 236 238 335
9 239 304 339

10 238 302 347

a) Calcule la varianza genética, la varianza fenotipica y la varianza ambiental de este caracter; b)
Calcule la heredabilidad de este caréacter; c) Si se seleccionaran el 5%, el 10% y el 20% de la F»

con mayor peso al destete ¢ Cudl seria el avance genético esperado?
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5. En trigo, bajo las condiciones de un determinado ambiente, los resultados obtenidos para varios

caracteres agrondmicos fueron:

Caracteres Media Ve Vp
Altura de planta (cm) 98,5 511 8,37
Macollos por planta 20,02 2,54 5,92
Espigas por planta 9,7 0,65 3,40
Longitud de espigas
J P19 13 0,96 1,47
(cm)
Espiguillas por espiga 36 1,56 3,00
Granos por espiga 41,6 3,95 9,40
Fertilidad (granos por
- 1,12 0,11 0,26
espiguilla)

a) Calcular la heredabilidad para cada uno de los caracteres, b) ¢Qué caracter presenta mayor

variabilidad? y c) ¢ Qué caracter respondera mejor a la seleccion? ;Por qué?

6. En el Centro Regional de Investigacién La Platina se generaron variedades mejoradas de poroto
para produccion en fresco seleccionando el caracter longitud de vaina verde. A partir de dos lineas
puras con longitudes de vaina contrastantes se obtuvo una F1 y luego una F2. A continuacién se
presentan los registros del caracter longitud de vaina verde medida en 4 individuos tomados al azar

desde ambas progenies.

Individuo F1 F2
1 14 14
2 15,4 15,6
3 16 20
4 18 18

40

a) Calcule la varianza genética, la varianza fenotipica y la varianza ambiental de este caracter; b)

Calcule la heredabilidad e interprete el valor obtenido; c) Si se seleccionara el 10% de plantas con



una longitud de vaina verde superior ¢;cual sera el avance genético esperado en una generacion de

seleccion?

7. Una poblacion de pollos presenta una media del caracter peso a las seis semanas de 656,4
gramos. A partir de esta poblacion, se seleccion6 un grupo de pollos que presentaban una media de
701,2 gramos. Si el caracter peso a las seis semanas presenta una heredabilidad en sentido amplio
de 0,45, conteste: a) ¢Cual sera el avance genético obtenido en una generacion de seleccion?, b)
¢ Cual sera la media obtenida en la descendencia?, c) Para este caracter el valor de varianza aditiva
es de 19,8 siendo la varianza fenotipica 132: estime la heredabilidad en sentido estricto del caracter
peso a las seis semanas y d) ¢Cual estima de heredabilidad es mas apropiada y por qué?

8. En una cabafia bovina se analiz6 la produccion bimestral de leche correspondiente a un periodo
anual en 10 vacas tomadas al azar de la unidad de produccién de leche del Centro de Ganaderia de
Montecillo (México).

Mes Individuos
1 2 3 4 5 6 7 8 9 | 10
Enero-
20,04 | 19,40 | 20.42 | 16,14 | 16,63 | 16,04 | 23.35 | 15,87 | 20.88 | 21,47
Febrero
Marzo-
ol | 1994|2870 1651 | 13,39 | 17,29 | 1407 | 22,59 | 15,29 | 2222 | 19,32
Mayo-
14611542 13,13 | 1065 | 1376 | 11,39 | 19,01 | 17,00 | 18,79 | 14,79
Julio- 11/ 1111890 | 11,50 | 893 | 17.10 | 11.30 | 1822 | 14,55 | 15,20 | 11.98
Agosto
Septiembre- | 2 40| 1690 | 14.00 | 1270 | 1505 | 12.10 | 17.35 | 12.60 | 1255 | 11.80
Octubre
Noviembre- | 1 /o1 17 40| 13.80 | 1230 | 17.20 | 12.15 | 17.35 | 13.30 | 14.70 | 12.30
Diciembre

a1



Anélisis de varianza de la produccion bimestral de 10 vacas en un periodo anual

Fuente de gl sC cM E(C.M))
variacion
Entre vacas 9 426,76 47,42 VEes + 10 (VG + VEg)
Dentro de 90 759,86 8,44 Ves

vacas

Total 1186,62

A partir de esta muestra calcule la repetibilidad de la produccion bimestral de leche ¢ Qué representa
el valor de repetibilidad estimado?

9. Una poblacién de cerdos de cinco meses de edad tiene un peso promedio de 88 Kg. En esta
poblacion se selecciona un grupo de cerdos que presenta un peso promedio de 95 Kg para
reproducirse y formar la siguiente generacion. Si la heredabilidad del peso en esta poblacion es
0,35, responda: a) ¢ Cual sera el avance genético esperado para este caracter?, b) ¢ Cual sera el peso

esperado en los descendientes después de la seleccién?
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UNIDAD 9

Parecido entre parientes — Caracteres correlacionados

1. ¢Cual es el parentesco entre los hijos de un par de gemelos monocigéticos casados con esposas
emparentadas con el grado de parentesco de gemelas?

2. Estime la heredabilidad a partir de las siguientes correlaciones o regresiones, asumiendo que el

parecido entre parientes solo es debido al componente aditivo:

(1) Regresion de progenie sobre la media de los progenitores =0,30
(2) Regresion de progenie sobre madre =0,23
(3) Correlacién de medios hermanos =0,06
(4) Regresion de progenie sobre padre =0,25
(5) Correlacién de hermanos completos =0,38

3. Un grupo de investigadores de Brasil estudio caracteres correlacionados con la produccion de
almendra seca de guarana (Paullinia cupania var. sorbilis). El objetivo del trabajo fue identificar
caracteres de interés agronémico que puedan utilizarse como criterios de seleccion indirecta para
la obtencion de cultivares de alto rendimiento. Por ello, se analiz6 la correlacion en el carécter
numero de semillas (NS) y los caracteres nimero de frutos (NF) y nimero de botones florales (NB).

A partir de la informacion provista en la siguiente tabla:

2,12

NUmero de Frutos | NUmero de semillas NE?{E;‘;SE
NF NS
(NF) (NS) B)
Varianza genética 1,44 256 13,54
Covarianza 1,41
genética
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Estime: a) la correlacion genética entre los caracteres NS y NF, b) la correlacion genética entre los
caracteres NS y NB y c) a partir de los resultados obtenidos ¢Qué caracter recomendaria utilizar

como criterio de seleccidn indirecta para aumentar el niamero de semillas?

4. A partir de un andlisis fraternal realizado en una granja abocada a la produccion de pollos, se
analizo el caracter ganancia en peso (G) de 5 a 9 semanas de machos individuales y el peso de
alimento consumido (F) en el mismo periodo, ambos caracteres fueron expresados en gramos. A
continuacion, se presentan los datos correspondientes a las componentes de varianza y covarianza

entre familias de medios hermanos, las varianzas fenotipicas totales y la covarianza.

Caracteres c ) G
Varianza Ganancia de peso Alimento ovarlarllza con
(G) consumido (F)
Medios 1922 7380 2675
hermanos
Total 14785 73805 27418

A partir de esta informacién calcule: a) la heredabilidad para ambos caracteres, b) las correlaciones

fenotipica, genética y ambiental y c¢) ¢Que podria decir de los resultados obtenidos?
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UNIDAD 10

Depresion por endocria

Objetivo:

El objetivo de la actividad es permitir la comprension de la depresion por endocria, es decir, la
reduccién de la aptitud (valor adaptativo o eficacia biologica) de la descendencia debido al
cruzamiento entre individuos emparentados. A partir de datos simulados de los genotipos de la
descendencia de diversas plantas provenientes de diferentes poblaciones y de caracteres
cuantitativos adaptativos, el estudiante podrd determinar tanto el nivel de endocria entre los
individuos de la descendencia como los valores medios del caracter adaptativo. Este procedimiento
permite identificar si hay depresidn por endocria para el caracter adaptativo estudiado en progenies

resultantes del cruzamiento entre individuos mas emparentados.

Problema propuesto:

En poblaciones de especies tipicamente alégamas elevado nimero de loci se encuentran en
heterocigosis pudiendo ocurrir dominancia entre alelos. La consecuencia de ello es que alelos
recesivos deletéreos pueden permanecer en la poblacion, a lo largo de las generaciones,
enmascarados por la dominancia ya que dichos alelos no son expuestos a la seleccion natural.
Cuando ocurre apareamiento entre individuos emparentados (endocria) es mayor el nimero de
alelos compartidos, heredados desde ancestros comunes, comparado a cuando el cruzamiento
ocurre entre individuos no emparentados de una poblacién. Por ello, en el primer caso alelos
recesivos deletéreos presentes en una poblacion pueden expresar su fenotipo, en una proporcion de
la descendencia, por lo que estaran en homocigosis. La consecuencia inmediata de la expresion
fenotipica de esos alelos es la reduccion del vigor de la progenie. Este efecto es conocido como
depresion por endocria.

La endocria en poblaciones naturales puede ocurrir naturalmente, por restricciones intrinsecas de
la especie a la dispersion. De esta manera, los individuos de una misma poblacion se cruzan entre
si con una frecuencia mayor que entre individuos de diferentes poblaciones. Ademas, la restriccion
al flujo génico puede ser resultado de fragmentacion, reduccion y aislamiento del habitat causados

especialmente por la actividad humana (efectos antropicos). La fragmentacion lleva a la restriccion
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del flujo génico y potencialmente a la depresion por endocria, comprometiendo la conservacion de
las especies. Por ello, la depresion por endocria causada por efectos antrépicos debe ser minimizada
en las poblaciones naturales, en programas de manejo y conservacion, con la intencion de mantener
el potencial evolutivo de dichas poblaciones y su persistencia a lo largo de las generaciones
(Fankham et al., 2003).

En la presente actividad fue propuesta la evaluacion de la ocurrencia de depresion por endocria en
poblaciones naturales en Annona crassiflora Mart., Annonaceae (aratict) a partir de la prueba de
progenie. Dicha especie es fuente de alimento e ingresos econdémicos de pequefios agricultores del
centro Oeste de Brasil quienes utilizan los frutos para la produccion de dulces, helados y jugos.
Anona crassiflora es un arbol autocompatible, es decir, puede ocurrir autopolinizacion. La
polinizacién es realizada por escarabajos de la especie Cyclocephala octopunctata Burmeister
(Cavalcante et al., 2009).

La actividad fue desarrollada con datos simulados para los genotipos y para los caracteres
cuantitativos. De esta manera, fueron muestreadas cuatro poblaciones naturales de A. crassiflora
(poblaciones 01, 02, 03, 04). Desde cada poblacion fueron colectadas semillas de 13 plantas madres
y fue sembrada una semilla por madre en un disefio experimental completamente aleatorizado.
Conociendo el parentesco de los individuos (cuanto mayor es la proximidad genética mayor es el
parecido fenotipico) es posible utilizar un delineamiento experimental completamente aleatorizado
que permita al investigador separar los efectos ambientales de los genéticos de la composicion del
fenotipo. Las 13 plantas madres cuentan con los genotipos para el locus microsatélite Acrl2, a los
efectos de la determinacion del nivel de endocria de las poblaciones. Catorce afios después de la
siembra, con las 13 plantas ya en edad reproductiva, para evaluar la aptitud de los individuos fue
medido el didmetro mayor de los frutos (DM) de cuatro arboles (A, B, C y D) por poblacion
(poblaciones 01, 02, 03 y 04). Dicho caracter cuantitativo esta relacionado a la aptitud de los
individuos ya que los frutos de mayor tamafio poseen mas semillas y atraen a mayor namero de
dispersores.

En caso de ocurrencia de depresion por endocria se espera que poblaciones con mayores valores
de endocria, estimada por el parametro f (coeficiente de endocria), presenten menores valores para
la media fenotipica para el caracter evaluado.

Para la evaluacion de la ocurrencia de depresion por endocria en las poblaciones es necesario:
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1) Obtener los genotipos de las 13 plantas madres, que fueron plantadas en el experimento y de las
cuales fueron muestreados los frutos, y calcular los coeficientes de endocria (f) de las poblaciones.
2) Obtener los datos cuantitativos, es decir, el didmetro mayor de los frutos (DM) de las plantas en
campo experimental y bajo condiciones controladas, para obtener las medias fenotipicas de la
progenie de cada arbol madre (media del caracter DM).

3) Comparar los valores de los coeficientes de endocria con las medias fenotipicas de las plantas

de cada poblacién e interpretar los resultados observados.

Procedimiento:

1) Leer con atencion el problema propuesto.

2) Analizar el Anexo 1.1 en el cual se presentan los resultados de la genotipificacion del locus
Acrl2 en trece plantas pertenecientes a cuatro poblaciones distintas.

2.a) Observar los genotipos de las plantas adultas y anotarlos en el Anexo 1.2.

2.b) Comparar los alelos de cada individuo (banda negra) con los del marcador de peso molecular
"M" (bandas verdes), para la obtencion de los genotipos.

2.c) Denominar los alelos de los individuos de manera que se correspondan los nombres de los
alelos en la escala alélica.

3) A partir de los genotipos obtenidos, calcular las frecuencias alélicas y estimar la heterocigosis
esperada (He) sobre las condiciones de Equilibrio Hardy-Weinberg (EHW) y la heterocigosis
observada (Ho) para estimar el coeficiente de endocria.

3.a) Coeficiente de endocria:

f _ HeI;Ho
e

b) Anotar en el Anexo 1.3 las estimas de He, Ho y f para cada poblacion.

4) Analizar el Anexo 2.1 en el cual se presentan los frutos colectados de los cuatro individuos
adultos (A, B, C y D) de A. crassiflora, provenientes de semillas colectadas en las poblaciones
naturales 01, 02, 03, 04 los cuales fueron mantenidos en condiciones controladas de irrigacién y

fertilizacion en un disefio experimental completamente aleatorizado.
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4.a) Medir el diametro mayor del fruto utilizando una regla comun, respetando la escala 1:6 cm.
4.b) Anotar los valores de didmetro en el Anexo 2.2.

5) Calcular la media del diametro mayor del fruto por poblacion y anotar en el Anexo 3. Transcribir

en el Anexo 3 los valores de coeficiente de endocria de cada poblacion.

6) Calcular el coeficiente de depresion por endocria & (Lambda, Schemske, 1985) para la/las
poblacidén/nes con endocria para el caracter adaptativo diametro del fruto y transcribir los

resultados en el Anexo 3. Las poblaciones sin endocria tienen un valor de 6=0,00.

§=1- (%) siendo

0

x,= el valor del caracter adaptativo de la poblacion con endocria
xo= el valor del caracter adaptativo de la poblacion no endogamica con el mayor valor del caracter

entre las poblaciones analizadas.
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Anexo 1: Representacion esquematica de un gel de poliacrilamida tefiido con Nitrato de Plata con los genotipos para el locus Acrl12 de
trece plantas pertenecientes a las poblaciones 01, 02, 03 y 04. "M" es el marcador de peso molecular para la determinacion de los alelos.

Ind01  Ind02 Ind03 Ind04 Ind0S  Ind06 Ind07 Ind08 Ind09 Ind10 Ind11 Ind12  Ind13
M M
A1 [ I . I . I I N B A
A2 I . I I N I .
s I . I N . N . I B A
Ind01  Ind02 Ind03 Ind04 Ind0S Ind06 Ind07 Ind08 Ind09 Ind10 Ind11 Ind12  Ind13
M M
A1 I I . I . . I A
A [ . N . I I N . I A
A3 I . I . B BN BN -3(B
Ind01  Ind02 Ind03  Ind04 Ind0S  Ind06 Ind07 Ind08 Ind09 Ind10 Ind11  Ind12  Ind13
M M
A1 [ . I . . I A
A2 . I I I A
A3 I I I . I B B s C
Ind01  Ind02 Ind03  Ind04 Ind0S  Ind06 Ind07 Ind08 Ind09 Ind10 Ind11  Ind12  Ind13
M M
A1 I . . I A
A2 I . I I . . A
A . I . B B B - (D
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Anexo 1.2: Genotipos se los trece individuos pertenecientes a las poblaciones 01, 02, 03 y 04 para
el locus microsatélite Acrl2 de la especie Annona crassiflora Mart.

Poblacion 01 Poblacion 02 Poblacion 03 Poblacion 04
Individuo | Genotipo | Individuo | Genotipo | Individuo | Genotipo | Individuo | Genotipo
01 01 01 01
02 02 02 02
03 03 03 03
04 04 04 04
05 05 05 05
06 06 06 06
07 07 07 07
08 08 08 08
09 09 09 09
10 10 10 10
11 11 11 11
12 12 12 12
13 13 13 13

Anexo 1.3: Estimaciones de heterocigosis y endocria de las poblaciones analizadas para el locus

Acrl2 de la especie Annona crassiflora Mart.

Poblaciones

Indices 01 02 03 04

He
Ho
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Anexo 2.1: Frutos colectados de cuatro individuos adultos (A, B, C y D) de Annona crassiflora,
provenientes de semillas colectadas en las poblaciones naturales 01, 02, 03 y 04 mantenidos en

condiciones controladas en un disefio experimental completamente aleatorizado.

Poblacion 01
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Poblacion 02
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Anexo 2.2: Didmetro mayor del fruto (DM) de cuatro individuos adultos (A, B, C y D) de Annona

crassiflora provenientes de semillas colectadas de las poblaciones naturales 01, 02, 03 y 04

mantenidos en condiciones controladas en un disefio experimental completamente aleatorizado.
DM

Individuo Frutos Poblacion 01 | Poblacion 02 | Poblacion 03 | Poblacion 04

01

02

A 03

04
05

01
02
B 03

04

05
01
02
C 03
04

05

01
02

D 03

04
05
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Anexo 3: Estimas de los valores del coeficiente de endocria (f) y las medias fenotipicas para el
didmetro del fruto (DM) de individuos adultos de Annona crassiflora provenientes de semillas
colectadas en poblaciones naturales y mantenidas en condiciones controladas en un disefio

experimental completamente aleatorizado.

Poblaciones
Indices
01 02 03 04
f
DM
opM

Cuestionario:

1) ¢Existe relacion entre la endocria y la reduccion de la diversidad genética?

2) Concluya acerca de la relacién entre los coeficientes de endocria de las poblaciones y las medias
fenotipicas para el caracter didmetro de fruto.

3) ¢Es posible inferir que las poblaciones naturales de A. crassiflora presentan depresion por
endocria?

4) ¢Cudl es el papel de los marcadores moleculares microsatélites en la evaluacién de ocurrencia
de depresion por endocria?

5) ¢ Cuél es la importancia de la evaluacién de depresién por endocria para las estrategias de manejo
y conservacion de las poblaciones amenazadas?

6) A partir de los resultados realice recomendaciones de manejo para las poblaciones analizadas.
Material didactico adaptado desde: Barbosa de Almeida Janior, E., de Oliveira Miranda, N. E. &

Garcia Collevatti, R. (2014). Avaliacao da depressdo endogamica em populacées de araticunzeiro:

apoio pedagdgico ao Ensino de Genética. Genetica na escola Vol. 9(2): 104-117
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