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Genética Animal - Universidad de Massey, Nueva Zelanda

Desmitipicando

al ADN

La autora de esta nota apunta a esclarecer los términos y expresiones mas
utilizadas en los trabajos sobre genética animal, ya que si ellos no son bien
comprendidos, tampoco lo seran los articulos que los involucran.

Terminologia genética

Cromosomas: Los cromosomas se encuentran ubica-
dos en el nucleo de la célula. Los mismos contienen la
molécula de ADN, su principal componente; en menor
medida tienen proteina (histonas). En bovinos, cada
célula tiene 30 pares de cromosomas: uno proveniente
de la madre y el otro del padre.

ADN (acido desoxirribonucleico):
Es la molécula que contiene el ma-
terial hereditario y es el principal
componente de los cromosomas.
El ADN es la sustancia quimica que
se almacena en los cromosomas,
dentro del ndcleo de cada célula.
Contiene la informacion genética,
Unica para un individuo. Es el ma-
terial basico de la herencia. Una molécula de ADN es
una doble hélice de polinucleétidos, donde cada nucleo-
tido consiste en un azucar, un grupo fosfato y una base
nitrogenada. Cada individuo tiene un arreglo genético
particular (genotipo) que esta determinado por la se-
cuencia de bases en su ADN (codigo genético). Dichas
bases (adenina, citosina, guanina y timina) estan unidas
en la doble hélice por puentes de hidrogeno. El ADN tie-
ne sélo cuatro bases, pero la organizacion u orden de
las mismas es Unica para los diferentes genes y espe-
cies. Un gen puede tener de 1000 a 2000 bases de largo.
El genoma total de cualquier mamifero esta compuesto,
aproximadamente, por 3 billones de unidades.

La palabra gen tiene dos interpretaciones: primero,

“UNA MUTACION ES UNA
VARIACION GENETICA ESPONTANEA
EN EL GEN, CAUSANDO UNA
APARIENCIA DISTINTA EN UNA
CARACTERISTICA 0 CARACTERISTICAS
DENTRO DE UNA ESPECIE.”

el determinante hereditario para una caracteristica, y
segundo, una secuencia de ADN con un orden unico
de bases, que codifica para una proteina, que juega un
papel en la apariencia de una caracteristica o proceso
metabdlico, como por ejemplo una enzima (caracteris-
ticas cualitativas). Hay otras caracteristicas que estan
determinadas o gobernadas por mas de un gen. Estas
caracteristicas se denominan cuantitativas, son de in-
terés econdmico y se ven afectadas por el ambiente

Como mencionamos, todos los
individuos son diploides, es decir
tienen dos copias de cada gen,
uno en cada cromosoma homolo-
go (uno provino del padre y otro
de la madre). Si ambas copias (va-
riantes o alelos) son iguales, se
dice entonces que el individuo es
homocigota para ese gen, mientras que si son diferen-
tes para ese gen, se dice que el individuo es heteroci-
gota.

Un gen dominante siempre se expresa, es decir que
muestra su efecto, aunque esté presente como homo-
cigota dominante o heterocigota. Un gen recesivo se
expresa solo en ausencia del dominante, es decir cuan-
do el individuo es homocigota recesivo. En bovinos,
un ejemplo de esto es el gen recesivo para color colo-
rado. El alelo dominante negro se expresa como color
negro, aungue el animal sea homocigota dominante o
heterocigota, pero el alelo recesivo colorado solo se
expresara como color colorado, si esta presente como
homocigota recesivo.
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Los portadores (heterocigotas) son individuos que no
muestran una caracteristica particular, sino que la enmas-
caran, pero pueden transmitirla a su descendencia. Esto
es propio de los genes recesivos, y es la base de la ma-
yoria de los test de diagndéstico disponibles para las enfer
medades genéticas de herencia simple en bovinos.

Una mutacién es una variacion genética esponténea en el
gen, causando una apariencia distinta en una caracteristi-
ca o caracteristicas dentro de una especie. Las mutacio-
nes pueden ser identificadas como cambios en la com-
posicién del ADN en un Unico sitio; dichas mutaciones
se denominan génicas o puntuales. Esta diferencia en la
composicion del ADN es la base de los test de diagndstico
disponibles para algunas de las enfermedades genéticas
de herencia simple, como la artrogriposis multiple.

El genoma es el juego completo de cromosomas que po-
see un individuo. El estudio de de los genes, en este cam-
po, es la genémica.

La secuencia del genoma es la secuencia completa de la
molécula de ADN, determinado por todos los cromoso-
mas de una célula en un individuo, incluyendo a todos los
20 mil a 30 mil genes y a las aproximadamente 3 billones
de bases de ADN.

Al orden conocido de los genes o de marcadores de ADN,
a lo largo de un cromosoma, se lo denomina mapa gené-
tico 0 mapa genémico. Estos son los mapas que usan los
investigadores para precisar las areas sobre el genoma,
qgue pueden estar asociadas con una determinada carac-
teristica o enfermedad.

El genotipo de un individuo es la secuencia de genes que
determinan su cédigo genético Unico, es decir su consti-
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tucion genética completa.
Por su parte, el fenotipo son las caracteristicas observa-
bles o medibles de un individuo (color, peso, etc.). El feno-
tipo resulta de la expresiéon del genotipo, de la influencia
de factores ambientales y de la posible interaccion geno-
tipo-ambiente.
La heredabilidad de una caracteristica es la porciéon de la
variacién del fenotipo entre individuos de una poblacién,
gue es atribuible a las diferencias genéticas aditivas, mas
gue a cualquier influencia ambiental o interaccion. Més
explicitamente, es el cociente entre la variancia genéti-
ca aditiva y la variancia fenotipica. La variancia genética
aditiva es: la variancia de los valores genéticos (breeding
values) y la variancia fenotipica (la variancia de la caracte-
ristica que medimos). Por ejemplo, el peso al destete es
un medida fenotipica. La variancia de los pesos al des-
tete es la variancia fenotipica de esa caracteristica. En
consecuencia, cada caracteristica tiene su propia here-
dabilidad, la cual depende no sélo de la
caracteristica en particular, sino tam-
bién del ambiente y de la poblaciéon
con que trabajamos. Hay caracteris-
ticas que estadn menos influenciadas
por el ambiente y mas por los efectos
genéticos aditivos de los genes, y son
de alta heredabilidad, como la circun-
ferencia escrotal y la altura, por ejem-
plo. También hay otras caracteristicas,
como fertilidad, que estan sujetas a
una mavyor influencia ambiental, y son
de baja heredabilidad. El peso al des-
tete y el peso al nacer, entre otras,
son de moderada heredabilidad.
Comprendidos estos principios ba-
sicos, es posible ver cémo han sido
aplicados de manera practica en pro-
duccion bovina. Histéricamente, la ge-
nética en bovinos ha estado basada en
la genética cuantitativa, con estimacio-
nes de heredabilidades, correlaciones,
interacciones genetipo-ambiente vy
evaluaciones genéticas de performance basadas en el fe-
notipo cuantificable. Los DEP (diferencia esperada entre
progenies), con los cuales estamos familiarizados, perte-
necen a esta rama del estudio de la genética. El DEP es
usado como una predicciéon del verdadero valor genético
de una o varias caracteristicas de un individuo. Es decir,
expresa diferencias genéticas aditivas entre individuos,
sin la influencia ambiental, la cual es eliminada a través
de los grupos contemporaneos. Con los recientes avan-
ces en genética, especificamente en la secuenciacion del
genoma bovino, surge ahora la posibilidad de integrar la
geneética cuantitativa con la gendmica.
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Los QTL (quantitative trait loci) son partes del ADN aso-
ciadas a una caracteristica cuantitativa particular, y aun-
que no son necesariamente los genes que gobiernan la
caracteristica, estan vinculados a la misma. Utilizando el
mapeo genético, se identificaron varios QTL para las ca-
racteristicas productivas.

Los QTL han sido utilizados para investigar las caracteris-
ticas cuantitativas, tales como las carniceras y de creci-
miento. Las caracteristicas cuantitativas son aquellas que
estan gobernadas por mas de un gen, estan afectadas por
el ambiente y en algunos casos por la interaccion genoti-
po-ambiente.

Estas caracteristicas son lo contrario de las cualitativas,
es decir las que estan controladas por un sélo par de ge-
nes o dos pares de genes. En bovinos se han identificado
varias caracteristicas cualitativas, como el mencionado
color o la presencia y ausencia de cuernos.

Las caracteristicas cuantitativas son las de mayor impor
tancia econémica en bovinos, y son investigadas usando
las mas modernas herramientas disponibles, por lo que
pronto se desarrollaran mdas marcadores moleculares o
SNP (single nucleotide polymorphism) para predecir el fe-
notipo de un individuo para una caracteristica especifica.
Marcador molecular es un término usado para referirse a
una variacién especifica (mutacién) en una parte determi-
nada del ADN de un individuo, que ha sido encontrada por
estar asociada con la caracteristica

investigada de interés econdémico.

Los genes o secuencias de ADN

pueden ser utilizados como marca-

dores moleculares, pero ahora, con

la aparicion de nuevas herramientas,

estan siendo usados los SNP signi-

ficando que la variacion (mutacién)

estd solamente en una unidad del

par de bases (nucleotidos) del ADN, de los 3 billones que
hay en total. Y realmente, el desarrollo comercial de tales
marcadores ya es una realidad, con el término seleccion
asistida por marcadores (SAM), usado para definir su apli-
cacién en un programa de seleccion genética. Debemos
recordar que el marcador molecular es sélo una medida
del genotipo del individuo para uno de los muchos genes
asociados con la caracteristica cuantitativa, ademés de
que no se puede tener en cuenta la influencia ambiental y
las interacciones gen-gen o genotipo-ambiente.

Una de las investigaciones mas dificiles estd encausada
hacia como usar mejor la vasta cantidad de informacién ge-
nerada como resultado de las novedosas herramientas de

investigacion desarrolladas, resultantes de la secuencia-
cion del genoma bovino. Como en cualquier investigacion
cientifica, es critico y fundamental validar lo descubierto,
en especial los marcadores moleculares comercializados
como herramienta de seleccioén.
Es necesario que los marcadores sean probados en mas
de una poblacién de ganado (dentro de una raza y en mas
de una raza), de una cantidad de cabezas apropiada para
obtener conclusiones estadisticas confiables. Como parte
del proyecto de secuenciacién del genoma bovino, a va-
rias razas se les estudié sus SNP, es decir las variaciones
en un solo par de bases del ADN, y esta informacion esté
disponible para usar en tales estudios de validacién (den-
tro y entre razas).
Cuanto méas marcadores moleculares o paneles de mar-
cadores estén disponibles comercialmente como poten-
ciales herramientas para la seleccion
genética, el proximo desafio serd
cdmo combinar mejor esta informa-
cion con los resultados cuantitativos
existentes.
Con el paso de los anos, en seleccion
animal se han logrado sobresalientes
resultados usando los avances cuan-
titativos, y se sabe muy bien que la
incorporacion de las nuevas tecnologias gendémicas no
absorberan las herramientas de seleccién, como los DEP
pero realzaré lo que ya esté funcionado.
Para el éxito de cualquiera de los sistemas de seleccion,
sera crucial combinar la seleccién asistida por marcado-
res moleculares con los DEP tradicionales, que los proce-
sos de validacion sean probados cientificamente, que se
cuantifiquen las variaciones entre razas y que se conside-
ren las influencias ambientales.

Publicado en “The Cattleman” Vol. 20, N° 1 (Otofio 2009),
revista de The New Zealand Angus Association, y traduci-
do por Mariano Fernandez Alt.

pagina G 51



