SIMBOLOS Y TERMINOLOGIA GENETICA

Luego de revisar la Biologia celular, desde este capitulo iremos estudiando lo
correspondiente a la Genética para de esta manera integrar nuestros contenidos al resto de
las asignatura de la carrera.

Para lograr el propo6sito anterior les sugiero repasar los simbolos y terminologias
mas utilizadas en la actualidad.

SIMBOLOGIA.— Antiguamente y todavia en nuestros dias, se siguen utilizando los
simbolos del escudo y la Lanza de Marte para representar al varén y al espejo de
Venus para representar a la mujer.

Hoy se utilizan los siguientes simbolos:

HOMBRE MUJER SEXO DESCONOCIDO

MATRIMONIO MATRIMONEO CONSANGUINEO DIVORCIO

UNION ILEGITIMA MATRIMONIO SIN HIJOS

ler MATRIMONIO P = PROGENITORES

2do MATRIMONIO

| = PRIMERA GENERACION

HIJA ADOPTIVA 2 hijos y 2 hijas

LINEA QUE REPRESENTA

EL ORDEN DE NACIMIEN

TO DESCONOCIDO.

GEMELOS DICIGOTICOS

DE SEXO MASCULINO

FORMAS MAS RESUMIDAS DE

GEMELOS MONOCIGOTICOS REPRESENTAR LA ANTERIOR

DE SEXO FEMENINO FAMILIA (progenitores 2 hijos y 2 hijas)



ABORTO MASCULINO P = PROGENITORES

ABORTO FEMENINO | = PRIMERA GENERACION

NACIDO MUERTO DE SEXO

MASCULINO Y FEMENINO 1,2,3,4.....ORDEN DE NACIMIENTO

DE LOS DESCENDIENTES.

MUERTOS A EDAD TEMPRANA O CUALQUIER EDAD.

MUERTE GESTANTE CUYO PRODUCTO SE DESCONOCE EL SEXO
TRANSMISORA HETEROCIGOTA PARA AFECCIONES LIGADAS AL SEXO
(Ej. : portadora de hemofilia)

SUJETO DE ESTUDIO O INVESTIGACION

AFECCION HOMOCIGOTICA MASCULINA Y FEMENINA

HETEROCIGOSIS ( MANIFESTACION PARCIAL) MASCULINO Y FEMENINO
AFECCION ALTAMENTE PROBABLE

SIMBOLO PARA REPRESENTAR ASOCIACION DE RASGOS MULTIPLES
Ej. : sindrome de Down de sexo masculino

= cara en luna llena

= hendidura papebral mongoloide

= microcefalia

= retraso psicomotor

TERMINOLOGIA:

ABERRACION CROMOSOMICA.— Cualquier anormalidad en el nimero o
Estructura de los cromosomas.

ADENINA.— Base nitrogenada ( purica ) presente en el DNA y RNA , se une a tinina
En el DNA y al urocilo en el RNA.

ADN.- Acido desoxirribonucleico, material quimico que transporta la informacion

del gen.



ALELO.— Se denomina también alelomorfo al par de genes, 6 serie de genes
alternativos que ocupan un mismo lugar ( locus ) en cromosomas homoélogos. Se
representa con el mismo simbolo por ejemplo D para representar el tamafio grande

y d para representar el tamafio pequefo ( es decir genes opuestos para un mismo
caracter)

ALELOS MULTIPLES.- Situacién en la cual existen 3 o mas formas del mismo

gen, ocupando el mismo locus de un par de cromosomas homadlogos. Ejemplos:
genes de los grupos sanguineos.

ANAFASE .- Etapa de la division nuclear en la cual los cromosomas hijos pasan de la

placa Ecuatorial, hacia los polos opuestos de la celula. Etapa de la mitosis 0 meiosis que sigue a la metafac
procede a la teloface.

ANEUPLOIDI.— Un nimero de cromosomas que no es multiplo exacto del numero haploide

ARN.-Acido ribonucleico. Existen 3 variedades: ribosémico, trensferencia y mensajero. Ademas hoy se
conoce otra variedad RNA viral.

AUTOSOMAS.- Los cromosomas que no son sexuales. En los individuos de sexo masculino, o femenino
tienen 22 pares de autosomas idénticos morfolégicamente

CARIOTIPO.- Conjunto de caracteristicas que se toman en cuenta para identificar un juego cromosomico ¢
particular. Visibilidad de cromosomas durante la metaface; tamafio comparativo, forma y morfologia de los
distintos cromosomas.

CENTROMERO.- Legién de ligamento de la fibra del huso de un cromosoma. Se denomina también a la
parte central de la construccion primaria de los cromosomas.

CIGOTO.- La célula diploide que resulta de la fertilizacion de gametos aploides ( espermatozoide y 6vulo )

CODOMINANTE.- Alelos de diferentes caracteristicas y ambos dominantes, lo que significa que cada uno
es capaz de expresarse.

CONSTRICCION PRIMARIA.- Lugar donde las crométides de los cromosomas sufren un
estrangulamiento y por lo cual las cromatides hacen una angulacion ( presente en todos los cromosomas )

CONSTRICCION SECUNDARIA.- Lugar de estrangulamiento de las cromatides pero que la cromatide no
sufre angulacién y mantiene el eje longitudinal de la misma.

CROMOMEROS.- Pequeiios cuerpos descritos por Bekling a los cuales identificé por su tamafio
caracteristico y arreglo lineal en el cromosoma.

CROMOSOMA.—- Son compuestos de DNA y proteinas, llevan la informacién genética y se encuentran en €
interior del nicleo. Estos cuerpos cilindricos tienen la propiedad de tefiirse con colorantes basicos.



CROMOSOMAS ACROCENTRICOS.- Los cromosomas que tienen el centrémetro casi terminal y que
presentan satélites. En la especie humana hay seis grandes acrocéntricos ( los pares 13,14y 15) y 4 pequ
(21 y22). Los individuos de sexo masculino poseen un cromosoma acrocéntrico pequefio sin satélite ( cr. ®

CROMOSOMAS MONOLOGOS.- Los cromosomas que forman un par y que tiene inenticos loci.

CROMOSOMAS METACENTRICOS.- Los cromosomas que tienen el entrémero en su parte media. Se
llaman también mediales.

CROMOSOMAS SEXUALES. ALOSOMAS 6 GONOSOMAS.- Cromosomas que rigen la determinacién
del sexo, en la especie humana; XY en el varén y XX en la mujer.

CROMOSOMA SUBMETACENTRICO.- Se llama también submedial y tiene el centrémetro hacia uno de
los extremos, dividiéndolo en brazos cortos y largos, facilmente identificables.

CROMOSOMAS TELOCENTRICOS.— Se llaman tambien terminales, tienen el centrébmetro totalmente
distal y que por lo tanyto no tienen brazos cortos. En la especie humana no hay estos cromosomas.

CROMOSOMA X.— Cromosoma asociado con la determinacion sexual, el sexo femenino tiene dos y el
masculino uno. Es casi submetacéntrico.

CROMOSOMA Y.— Cromosoma sexual acrocéntrico pequefio, se presenta solo en el sexo masculino y hac
pareja con el cromosoma Y.

DELECCION.- O deficiencia, es una forma de aberracion cromosémica en la cual se pierde una porcion de
este.

DERMATOGLIFOS.- Patrones de las crestas dérmicas superficiales de los pies y de las manos, cuya
caracteristica es Unica para cada individuo, se utiliza en identificacion ademas de seguimiento genético.

DIACINESIS.- Ultimo periodo de la proface de la 1ra division meiética, se le caracteriza por ocurrir la
terminacion.

DIPLOIDE.- Se dice del organismo que en el nicleo tiene 2 cromosomas de cada clase. Asi las células
somaticas, tienen normalmente el doble del nimero baploide de cromosomas. En el hombre, el nimero
diploide de cromosomas es de 46 y se presenta también como 2n.

DIPLOTENO.- Periodo de la proface de la 1ra divisibn meiotica, , en la que se produce intercambio de
material de un cromosoma al otro.Se producen fisuras a lo largo de la cromaticas y es en ese punto de
contacto o quiasmas donde se lleva a cabo el fenémeno denominado CROSSING o ER o
ENTRECRUZAMIENTO.

DISYUNCION.- Separacion de cromosomas homélogos durante la anafase de la mitosis o la meiosis.

DOMINANCIA.— Aplicada a un miembro de un par alélico de genes, el cual tiene la capacidad de
manifestarse totalmente o predominantemente sobre el otro miembro. Rasgo heredado que se manifiesta
cuando el gen que controla es homocigético o heterocigético.

ENTRECRUZAMIENTO.- El intercambio de segmentos comparables de cromatides homologas. Da por
resultado un cambio de genes y en consecuencia, produce alteraciones que interfieren de las caracteristica
los progenitores.



EQUILIBRIO GENETICO.— Grupo de organismos en promiscuidad con el que permanecen constantes
ciertos genes, a través de generaciones sucesivas.

ESPERMATOGENESIS.— Maduracién del gemeto masculino o espermatozoide.

ESPERMATOZOIDE.- Célula sexual llegada a la madurez desde el espermatogonio, posee la mitad del
namero de cromosomas de una célula somaética.

EUCROPATINA.— Partes del cromosoma genéticamente activas y con propiedades tintoreas homogéneas.

EUGENESIA.- Ciencia para mejorar las cualidades del ser humano, aplicacién de los principios de la
genética para mejorar la especie.

FECUNDACION.- Proceso en el cual se funden dos gametos haploides, para formar una célula diploide: el
cigoto.

» Primera generacion filial. Primera generacién descendiente de una pareja determinada, Se presenta tami
con el nUmero romano I.

» Segunda generacion filial que se produce al cruzar la 1ra.Los nietos consanguineos de una pareja
determinada. Se presentan también con el nimero romano Il.

FENOCOPIA.- Es le fenotipo causado por factores ambientales, que es copia de un fenotipo de etiologia
genética.

FENOTIPO.- Es la naturaleza, fisica, bioquimica y fisiolégica de un individuo dependiente de la interaccion
de su genotipo con el ambiente en el que vive. En resumen se refiere a la expresion de uno o varios genes.

FERTILIDAD.- Capacidad para producir progenie.

GAMETO.- Célula sexual para la reproduccion de los animales. Hay dos clases espermatozoide y évulo.
GEMELOS .- Dos individuos del mismo parto.

GEMELOS DICIGOTICOS.— Gemelos fraternales de distintos huevos fecundados.

GEMELOS MONOCIGOTICOS.— Gemelos idénticos del mismo huevo fecundado.

GEN.- Unidad de la herencia, una porcion de la molécula del DNA que lleva el cédigo genético para la
sintesis de una cadena de un polipéptido.

GENETICA.- Ciencia de la herencia y la variacion.

GEN ESTRUCTURAL.- Gen que controla la produccién real de proteina al determinar la secuencia del
aminoécido.

GEN HOLANDRICO.- Gen conducido en el cromosoma Y, y por lo tanto se transmite de padre a hijo (Ej:
hipertricosis en la oreja).

GENOMA.- Juego completo de cromosomas, heredado como unidad del progenitor.

GEN OPERADOR.- Gen que forma parte de un operén el cual controla la actividad de uno o mas genes
estructurales.



GENOTIPO.- La constitucién genética de un individuo.
GEN REGULADOR.- Gen que regula la velocidad de produccion de otro gen.

GINANDROMOREFO.- Individuo del cual una parte del cuerpo es femenina y otra masculina. Mosaico
sexual.

GONADA.- Glandula sexual ( ovario en mujer y testiculo en el varén).
GUANINA.- Base purica que se encuentra en el DNA y el RNA.

HAPLOIDE O MONOPLOIDE.—- El nimero de cromosomas de un gameto normal. En la especie humana
el nimero haploide de cromosomas es de 23. (In).

HEMOFILIA.- Transtorno hereditario que depende de un gen recesivo ligado al sexo, se manifiesta por ser
enfermedad hemorragica y cuya tendencia a sangrar a la menor herida es grande.

HERENCIA.- Parecido entre individuos de la misma descendencia.

HETEROCIGOTO.=- Organismo cuyos cromosomas tienen miembros diferentes de cualquier par
determinado serie de alelomorfos y que en consecuencia produce gametos distintos.

HETEROCROMATINA.— Cromatina que se tifie y funciona diferente a la eucromatina y que contiene la
mayor parte de los genes.

HIBRIDACION.— Mezcla de especies, raras y variedades.

HOMOCIGOTO.- Organismo cuyos cromosomas conducen miembros idénticos de cualquier par de genes,
consecuentemente, los gametos son paracides en lo que respecta a este locus y el individuo se mejorara d
verdad.

HOMOLOGO.- Semejante o igual, se aplica a los cromosomas que acusan paracido estructural.

HOMUNCULO.- Individuo en miniatura que los primeros bidlogos imaginaron que estaba en el
espermatozoide.

HORMONA.- Sustancia de secrecidn interna, que se produce en ciertas glandulas, transportadas por los
humores a otras partes donde activan sus funciones.

IDIOGRAMA O CARIOGRAMA .- Presentacion diagramatica de los cromosomas de un individuo que se
ilustra de un tamafio y forma en una hoja diagramada de acuerdo a los siete grupos.

INTERFEACE.- Periodo del ciclo celular entre dos divisiones sucesivas, durante el cual se desarrollan las
actividades metabodlicas de la célula.

INVERSION.— Anormalidad cromosdmica en la que un segmento de un cromosoma interviene en su
posicién.

INVERCION PARACENTRICA.— Inversion que esta completamente, dentro del brazo del cromosoma, no
incluye el centrdmero.

INVERCION PERICENTRICA.- Inversion que incluye el centrémero , de aqui que involucra ambos



brazos de un cromosoma.

ISOCROMOSOMA.— Un cromosoma anormal con dos brazos de igual tamafio y posicién del mismo loci en
consecuencia inversa, formado por una division transversal de centrémero, normalmente la divisién es
longitudinal.

LIMITADO POR EL SEXO.= Rasgo visible en un solo sexo.

LINKAJE. ENLACE O LIGAMENTO.- Asociacion de genes que se localizan en el mismo cromosoma.

LISIS.— Destruccién de células o de bacterias.
LOCI.— Lugar gue ocupan una serie de genes.
LOCUS .- El lugar preciso que ocupa un gen en el cromosoma.

MEDIO AMBIENTE.- Conjunto de condiciones exteriores e influencias que afectan la vida y desarrollo del
organismo.

MEIOSIS.- Divisiéon reduccional en el cual el nimero de cromosomas de una célula reproductora se reduce
la mitad del diploide ( 2n) o nimero somatico; da por resultado la formacion de gametos haploides cuya
forma es: 1n.

METAFACE.- Etapa de la division nuclear en la cual los cromosomas estdn mas cortos, gruesos y alineadc
en la placa ecuatorial.

MITOSIS.- Division nuclear en la cual primero hay una duplicacién de cromosomas seguida de una divisior
del citoplasma o citocinesis.

MONOCIGOTICO.- Termino empleado para los gemelos que derivan de un solo 6vulo fertilizado.
También se llaman gemelos idénticos.

MONOSOMIA.— Ocurre cuando un cromosoma de un par se ha perdido o eliminado. Un individuo
monosOémico tiene un cromosoma menos que el complemento diploide (2n-1).

MUTACION.— Cualquier alteracion de la secuencia nucleotidica de un gen que modifique la estructura y, pc
ende; la funcién de una proteina especifica.

NO DISYUNCION.- Falta de disyuncién o separacion de cromosomas homologos en la meiosis, dando
por resultado demasiados cromosomas en algunas células hijas y pocas en otras.

NUCLEO.- Parte de una célula que contiene la informacién genética y esta formada
de citoplasma por lo que regula y gobierna el metabolismo celular.

NUCLEOTIDO.- Unidad de molécula del DNA o RNA gque contiene fosfato, una pentosa y una base
nitrogenada. También es la unién de un nucledsido con un grupo fosfato.

NUCLEOQOSIDO.- Unidad de molécula del DNA o RNA que esta formada por una pentosa y una base
nitrogenada.

OVULO.- La célula sexual haploide llegada a la madurez por ovogénesis.



P.- Simbolo de generacion parenteral o progenitores de un determinado individuo.
PARTENOGENESIS.- Desarrollo de un individuo a partir de un huevo sin fecundar.

PLACA ECUATORIAL.- Figura que forman los cromosomas en el centro del huso acromatico en la
mitosis.

PLEIOTROPIA.— Caso en que un solo gen determina varios caracteres.

POLIPLOIDIA.= Cualquier multiplo del nimero haploide de cromosomas diferentes del nimero diploide (
Ej: triploidia 3n, 4n, etc.)

PROFACE.- Etapa de la mitosis o meiosis, y entre la aparicion de cromosomas y la prometaface. Es una d
las faces de mayor duracion.

PROGENESIS.- Véastagos de animales o plantas; individuos procedentes de una pareja determinada.

PSICOGENETICA.— Rama de la psicologia general que estudia aquellas diferencias en los rasgos psiquicc
que se dan entre un individuo o grupo de individuos u otro, y dentro del mismo individuo en las distintas fac
por las que transcurre su trayectoria vital.

QUIASMA.- Cambio visible de genes o intercambio doble entre un grupo de cromatides durante la primera
proface meidtica.

RECESIVO.- Miembro de un par alélico sin capacidad de manifestarse cuando el otro, o un miembro
dominante esta presente. Rasgo heredado que se manifiesta solamente cuando el gen controlador es
homaocigético.

SATELITE CROMOSOMICO.- Pequefia masa de cromatina condensada adherida a los brazos cortos de
cada cromatide de los cromosomas humanos acrocéntricos por una pequefia banda de héterocromatina.

SEGREGACION.- Separacioén de cromosomas paternos y maternos en la meiosis y separacion consecuen
de alelomorfos diferencias fenotipicas observables en la progenia. Primera ley de Mendel.

SELECCION NATURAL.- Procesos naturales que favorecen a los individuos que estan adaptados y que
tienden a eliminar a los que no se adaptan a su medio ambiente.

SINAPSIS.- El aparejamiento de cromosomas homologos en forma de pares de cromatides unidos por el
centrémero.

TELOFACE.- Ultima etapa de la mitosis en la cual los cromosomas estan situados en los polos del huso
acromatico. Aqui aparece la membrana nuclear y los nucleolos.

TERATOGENO.- Agente que aumenta la incidencia de las malformaciones congénitas.
TETRADA.- Unidad de cuatro cromatides formada como consecuencia de las sinapsis de cromosomas
homologos, cada uno de los cuales esta compuesto por un par de cromatides iguales unidas en el centrém

se denomina también DIADA.

TRANSLOCACION.- Cambio en la posicién de un segmento de un cromosoma a otra parte del mismo o a
otro distinto.



TRISOMICO.- Una célula diploide que tiene un cromosoma adicional de un par. Ej: trisomia del par 21 ( 2n
+1).

URACILO.- Base de epirimidina que se encuentra en el RNA pero no en el DNA. En el DNA la timina
remplaza al uracilo.

VARIACION.- Presencia de diferencias entre individuos de la misma especie.

SINDROME.- Conjunto de signos y sintomas que caracterizan una enfermedad.



