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Autor del libro de Ciencias Forenses “JURISTAS Y MEDICINA?”,
con la coautoria del abogado Humberto Ortega Moreno.

UMBERTO ORTEGAMORENO

Maestro Superior, Licenciado en Educacion, con especialidad en
Humanismo y Ciencias Politicas, y Abogado.

Como autodidacta hace pacientemente estudios y trabajos,
contrarios a sus especialidades, pero con verdadero interés cientifico, logrando
profundidad cognoscitiva, y asi aparece un bidlogo intitulado, experto en
biologia vegetal, animal, quimico y bioquimico elemental, y con conocimientos
de anatomia y fisiologia humana.

Para poder entender la reproduccién del apiario que tenia su padre en solar de
casa estudia la partenogénesis; sobre el mismo tema hace estudios de las

hormigas santandereanas.

Luego empieza a estudiar el ADN y el ARNm, para poder diagramar la
reproduccion celular mitésica y meyética y de paso la produccion de proteinas.

Con preparacion académica sobre el método, y con habilidades para el dibujo,
aprovecha de ellos, para planear, organizar, dar orden y diagramar sus trabajos y libros.

En 1968 escribe un libro de “Biologia Animal”, para presentarlo a un concurso
de obras didacticas, concurso que fue retirado de la propuesta por su oferente.
Escribe, como tesis de grado (1980) para optar el titulo de abogado, un
compendio sobre “Hematologia Forense”; este trabajo fue el principio de la idea
que luego se cristalizé en el libro “Juristas y Medicina”, ya por la cuarta edicion,
con la coautoria del doctor Carlos Cortés Caballero.

También se interesa por hacer estudios sobre los reflejos incondicionado y
condicionado (Pavlov), para escribir sobre los principios de la “Higiene
Mental”.

Tuvo que aplicarse a estudios de nemotecnia, para dictar y aplicar en
conferencias.

También, a través del Instituto Jungla de Espaiia, hace estudios para ejercitar la
taxidermia.

Recientemente se ha dedicado a refrescar conocimientos y ahondar el estudio de
la quimica y bioquimica elemental, para desentrafiar y poder escribir sobre “El
Genoma Humano”.
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bogados y jueces, han de tener claro conocimiento de las
Ciencias Forenses, mas cuando la prueba cientifica tiene
una gran prevalencia.

La interpretacion, que unos y otros han de hacer a los
peritajes del Instituto de Medicina Legal, por ley la tinica
aceptable para los casos especificos, hace que los primeros
deban tener precision en sus analisis y sustentaciones, y de
los otros la sana critica.

En principio las Ciencias Forenses solo estaban orientadas
unicamente hacia el campo penal, “Criminologia”, pero
luego se desbordan hacia el derecho de familia y laboral. La
Jurisprudencia y la Doctrina, han tenido que echar mano de
ellas para actualizar el derecho probatorio.

No se puede desdeflar la bisqueda de fosas comunes
producto de la violencia o de las dictaduras. Las madres de
la Plaza de Mayo en la Argentina, o las fosas comunes de los
Llanos Orientales en Colombia, son una muestra de la
importancia del conocimiento del ADN nuclear y del ADN
mitocondrial.

El conocimiento del GENOMA HUMANO hace luces en el
campo laboral, para tener mas claridad, en las enfermedades
profesionales o naturales.

En consecuencia, hablar del GENOMA HUMANO, no es
definir simplemente un término, es tener concepcion plena
de su esencia en el espacio y tiempo; ello implica entonces
conocer de sus leyes (Mendelianas), poder significar
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términos y formulas quimicas, y tener amplitud de conocimiento en la
heredabilidad.

Mendel - Quimica elemental - ADN - ARNm — Proteinas — Aminoacidos.
GENOMA MITOCONDRIAL — Mitocondrias. Finalizando con mutaciones,
enfermedades (adquisicion y causas), y heredabilidad, son la ocupacion de
este trabajo, elaborado por los mismos autores del texto “Juristas y
Medicina” tratado de Medicina Forense que ya anda por su cuarta edicion.

La sintesis, o fusion, entre las CIENCIAS FORENSES y el DERECHO
APLICADO, hacen del ejercicio de las mismas, los actualizados litigantes y
los prudentes y acertados operadores de justicia.
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BOGADOS y JURISTAS. El doctor Marcel Orestes
Posada, ex magistrado de la Corte Suprema de Justicia, al
preguntarsele por la diferencia entre abogado y jurista, dijo,
abogado es el que procura en el dmbito judicial, la
procuracion es el oficio; el abogado ejercita la profesion en
representacion de intereses de personas naturales o juridicas.
Pero la concepcion debe ir mas alla, el ejercicio del derecho
es de una jerarquia mayor a la posicion de un simple
abogado. Y remata diciendo: el jurista amén de ser abogado,
es ademds, una persona de allos méritos académicos, que
escribe, y emite opiniones juridico-cientificas, con alto grado
de calidad intelectual.

HUMANISMO. El abogado o el jurista, debe ser
humanista. (lat. Aumanus, humano), pero no en la acepcion
del Humanismo del Renacimiento (siglos. XIV — XVI)
donde la ideologia — cultura — era apoderada por las clases
burguesas en contra del feudalismo y hacian su imperativo
politico en crear condiciones sociales favorables para el
hombre; que muchos afios después desembocarian en la
lucha del proletariado,

Tomaremos el humanismo, como el quehacer
contemporaneo, siempre presente, en las motivaciones del
hombre hacia el futuro.

Entonces hilando lo uno con lo ofro, el trabajo de los
investigadores del genoma humano — cientificos interesados
en lo humano — por necesidad de abarcar todo el concepto y la
formacion de un juicio irrefutable, en principio tienen que
remontarse a recapitular el trabajo de Mendel, representado en
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sus leyes genéticas presentadas a la academia en 1866; y los aportes de Miescher
cuando en 1869, al estudiar desechos purulentos, puso el principio de la
conformacion del ADN; para luego, paso a paso historicamente, lograr
desentrafiar los nucle6tidos, sus enlaces, precisar el concepto del codigo genético,
y mas tarde voltear la idea que en el ADN siempre reposaban de manera precisa
las drdenes hereditarias, los cistrones (genes) — aclarando que - eran solo codigos,
que se complementaban luego en el ARNm, y que finalmente formaban las
proteinas (estructurales o funcionales); el principio de la vida se ha dicho.

Nada vago, por el contrario, despertar de asombro, al conocer las férmulas
que precisaban la localizacién de anomalias y enfermedades en ubicacion
precisa en cada cromosoma humano, de los 23 pares homologos. Este
conocimiento a escala infinitamente pequefia, ha determinado el avance
cientifico mas grande de los Gltimos tiempos.

Se ha llegado a lo mas intimo en las entrafias de las células, el asombroso
trabajo — funcion - de las partes de las mismas.

No podemos quedar expectantes ante el genoma humano sin siquiera tener
nocion de su contenido y formulaciones elementales.

El método cientifico, trabaja teorias desarrolladas para ser verificadas
experimentalmente, y por ser una amalgama de todos los métodos, es de
paciencia, de perseverancia, de cuidadosa observacidn, de estadisticas, solo
se necesita aplicarlo para tener éxito. ... Pero todo ha de tener principio.

La preparacion académica del abogado en los claustros, en las mas de las
veces, no tiene cabida para estos temas, entonces aflora el interés personal.

DEL ORIGEN DE LA VIDA. Mucho se ha especulado por el principio
vital, quienes sostienen que la vida proviene de otras dimensiones diferentes
a la terrestre, han dicho que los meteoritos han aportado sustancias quimicas
(;acaso aminoécidos?) para el inicio de la vida.

De oidas o leidas, quizé recuerden el IRIDIO, sustancia que no se encuentra
en latierra, y que acabo con la existencia de los dinosaurios.

No es de este tratado, ahondar en “el origen de la vida”, ni tratar “el origen de
las especies”.(Véase adelante el capitulo “Descifrando un enigma)”
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Tampoco, considerar las diferentes teorias, leyes e hipotesis Empero
. 2 v
soslayemos algunas ideas al respecto.

Tomaremos la encarnizada lucha ideoldgica entre Idealismo y Materialismo,
Los Idealistas siempre han considerado y contintian considerando la vida
como una revelacion de un principio espiritual supremo, inmaterial, al que
denominan alma, razén divina. En tanto que el Materialismo aborda el tema,
segln el cual la vida como todo lo demas en el mundo, es de naturaleza
material, y no necesita para ser explicado, el reconocimiento de ningin
principio espiritual.

Platon considerd que tanto la vida vegetal, como la animal, por si solas
carecen de vida, y solo pueden vivificarse cuando el alma inmortal (la psique)
penetre en ellas.

Aristoteles consideraba que los seres vivos, ademas de todos los objetos
concretos, se formaban de una “conjugacion” de determinado principio
pasivo (la materia) y un principio activo (la forma); esta ultima seria en los
seres vivos, la entelequia del cuerpo, es decir: el alma.

Plotino, de la escuela de los Neoplatonicos, afirmaba que los seres vivos
habian surgido en el pasado, y surgian todavia, cuando la materia era animada
porel espiritu vivificador.

Demetrio dijo que Noé no habia metido en el Arca ninguno de los animales
que nacen en el cieno y de la podredumbre (ratones, sapos, cucarachas,
mosquitos, etc.) seres vivos que murieron con el diluvio, y que después
renacieron de las mismas substancias.

En el capitulo final de este libro, “Génesis de la Humanidad”, hacemos
presentaciones del pensamiento filosofico de los Presocrdticos, y de sus
preocupaciones por el “Arjé” como principio primordial, la causa de todas
las cosas; del “Nous” como mente ordenadora que organiza el universo, y el
“Demiurgo” un ordenador que puede ser identificado con Dios.

DEL ORIGEN EXTRATERRESTRE. Dentro de las hipétesis de un origen

extraterrestre de la vida (PANSPERMIA) la suponen de hace unos 13.000
millones de afios d¢ evolucion del universo tras el Big Bang.
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Y entonces se busca el “genoma minimo”, las sustancias simples, para
desembocar en los llamados “monémeros”, que son compuestos de bajo peso
molecular, serian mono-moleculares que pueden unirse a otras moléculas
pequefias, para formar poli-moleculares Ilamadas “polimeros”. De tal
manera que los polimeros son macromoléculas (generalmente organicas)
formadas por la unién de moléculas mas pequefias llamadas mondmeros.

El almidén, la celulosa, la seda y el ADN son ejemplos de polimeros
naturales; y entre los polimeros sintéticos tenemos: el nailon, el polietileno y
la baquelita.

Sin que discutamos los pasos, mecanismos y técnicas de las tres reacciones
quimicas (condensacion, polimerizaciéon y oxidacion-reduccion), lo cierto
es, que dichas reacciones quimicas encadenadas las una con las otras,
formaran sustancias orgénicas ¢ inorganicas. La teoria toma forma en el
pensamiento de los cientificos actuales.

En el siglo XIX, se rebate la generacion espontanea, y se comprueba, que nuestro
planeta no habia estado poblado siempre por los animales y plantas que
actualmente nos rodean; y que muy por el contrario las plantas y animales
superiores, comprendido el hombre, no surgieron de pronto y al mismo tiempo en
la tierra, sino en épocas posteriores, y a consecuencia del desarrollo progresivo.

Pero como planeamos, nuestro proposito no es presentar tesis, sobre lo
sobrenatural y lo material de nuestro mundo.

Cuando hablamos de la DELECION (desaparicién) o MUTACIONES
(variaciones en los fragmentos, que producen alteraciones) en el ADN,
dijimos, que a través de los siglos y de muchisimas generaciones, se operaron
- y se operaran - cambios de unas a otras personas, aunque fueran y sean de la
misma raza, tribu o familia. Afiadimos, que los procesos biolégicos de los
seres vivos, plantas o animales, incluido el hombre, estan determinados, o
regidos, por las leyes de la fisica y la quimica.

Cuando se llegue al tema de proteinas y aminodcidos, en especial de estos
Gltimos, se vera como el organismo toma alimentos, los desdobla y toma
aminoacidos que se hallan codificados en los codones, para volver a formar
proteinas, proceso que se ejecuta en los ribosomas. No hay circulo vicioso,
las proteinas adquiridas con el alimento no son las mismas que necesita
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determinado organismo humano; necesita formar las propias, ya para formar
estructura o regular su fisiologia, éstas son diferentes y se hallan codificadas
en el genoma, y han de formarse con aminoacidos ya tomados de los
alimentos ingeridos,y sintetizados por el mismo organismo humano.

ALEXANDER IVANOVICH OPARIN (1894 —1980)

Fue bidlogo y quimico graduado en 1917 en la Universidad de Mosct. Oparin
tenia bases como para saber que en la atmoésfera del Sol, de Jipiter y otros
cuerpos celestes, existian gases como el metano, hidrégeno y amoniaco. Estos
gases ofrecen a su vez carbono, hidrégeno y nitrogeno; ademés hay que
considerar el oxigeno presente en baja concentracion en la atmdésfera primitiva y
abundante en el agua; todos ellos, materiales de base para la evolucion de la vida.

Oparin expuso su teoria en un desarrollo constante de la evolucion quimica de
moléculas de carbono en el caldo primitivo. Imagind que la temperatura del
planeta, la actuacion de los rayos ultravioleta y las descargas eléctricas en la
atmosfera, podrian haber provocado reacciones quimicas entre los elementos,
reacciones que habrian dado origen a los aminoacidos.

Concluyd que los aminodcidos que eran depositados por las lluvias, no
regresaban a la atmdsfera con el vapor del agua, sino que permanecian sobre
lasrocas calientes.

Supuso también que las moléculas de aminodcidos, con el estimulo del calor,
se podian combinar mediante enlaces peptidicos.

Las moléculas se combinaban y se rompian, y nuevamente volvian a
combinarse en una nueva disposicion. Ello para afirmar que las proteinas se
multiplicaban cuantitativa y cualitativamente.

A quienes tengan interés en “el origen de las moléculas organicas” bien
pueden consultar:

o Losexperimentos de Miller

o Losexperimentos de Fox

Los experimentos de Joan Or6
Hipotesis de Eigen

Hipotesis de Wichstershiduser
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o Teoriadelaplayaradioactiva
s Homoquiralidad
o Autoorganizaciony replicacion.

CLONACION. Dentro del tema “origen de la vida” no tiene cabida. Veamos:
el término en si, derivado del griego significa retofio. Y cientificamente su
objetivo es obtener una copia, nunca su propoésito fue crear un organismo
nuevo. Los organismos nuevos han salido deformes, no han tenido larga vida,
o han envejecido prematuramente. En 1996 fue clonada la oveja Dolly, fue el
primer mamifero clonado a partir del ADN de un adulto; pero fueron
necesarios 277 embriones para producir este nacimiento.

La dificultad, como para decir que se crea vida, se encuentra en que la clonacion
“parte de la existencia de un ser vivo” del cual se quiere obtener una copia.

La clonacién significa una reproduccion “asexual.” En el mundo de los seres
unicelulares — ej: protozoarios — existe la reproduccion asexual, de un protozoo
que copia, crea a otro protozoo 100% igual.

Dejamos para quienes se ocupen de este tema, el del “origen de la vida”, que
se devanen los sesos, con la teoria de la generacion espontanea, que estd a un
paso del Idealismo, y que por la via de la filosofia, estudien a Aristoteles,
Platén y Tomas de Aquino, a quienes erroneamente la iglesia consideré como
precursores de Cristo en los problemas de las ciencias naturales.

IMPORTANCIA EN EL DERECHO. Resaltamos la importancia para
cualquier ejercitante de la ciencia del derecho de conocer los factores o
caracteres, que son sellos — marcas - en cada persona, y entonces el abogado
podra cientificamente (prueba irrefutable) sefialar o descartar individuos, o
por arbol genealdgico, aprobar o desaprobar ascendencias o descendencias,
recomendar uniones, planificar descendencia. Campo para penalistas,
civilistas en derecho de familia, y laboralistas.

No hay que descartar que la prueba cientifica la sienta y avala el Instituto de
Medicina Legal y Ciencias Forenses; pero el litigante con diligencia y
eficacia - como lo pide el Consejo Superior de la Judicatura - con
conocimiento cientifico para sustentar (donde pone a prueba la eficacia),
puede pedir con precision la determinacion de caracteres dentro del peritaje.
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En un texto de Medicina Forense se leyd lo anecdédtico del homicidio
cometido en un lenocinio, en el cual las hetairas, para encubrir y colaborar con
el homicida, lavaron el piso donde se suscité el hecho. Dijo el anecdotista, que
un acucioso investigador levanto6 los adoquines, extrajo muestras de sangre y
pudo desentrafiar el crimen por estas muestras. Qué lejos de la realidad
cientifica si hubieran sabido que el agua destruye los glébulos rojos (para
evitarlo se debe usar soluciéon con su mismo pH) ;Acaso no interesa este
conocimiento al penalista?

En el IV Congreso de Medicina Legal y Ciencias Forenses, celebrado en
Bucaramanga en 1984, causo hilaridad el comentario que hacian los legistas,
del tema que llamaron el “candado violado”. Se pedia a Medicina Legal, decir
o precisar cuantas veces un candado habia sido “violado”.

Pero los tamafios despropoésitos no terminaron alli, se dijo de otra solicitud,
referente a dictaminar si una mujer era virgen o no, y en caso de no serlo, decir,
cuantas veces habia sido cohabitada a mafiana o tarde.

El conocimiento de los temas avenientes a Medicina Forense, por simples que
parezcan, son de suma importancia, para no ser, 0 aparecer, como tontos
litigantes o burdos operadores de justicia.

Llegar a la infinita pequefiez de los factores o caracteres hereditarios, por
linea pura o hibrida, es tener fundamento, como para poder afirmar y defender
laidea, que linea pura es solo un predicamento, pero que en la realidad existen
muchas posibilidades de no existir.

El mestizaje demostrd, que fracasaron los esfuerzos de la Corona y la Iglesia,
por mantener la pureza racial espafiola en sus colonias americanas.

En la Nueva Granada en comparacion con otras regiones de las colonias
espafiolas, tuvo un proceso de mestizaje mucho mas rapido, segun el censo de
1776, de 825.000 a 830.000 habitantes, en aproximaciones, 277.000 eran
blancos, 368.000 mestizos, 136.000 indigenas, y 45.000 negros

Espaiiol + india=mestiza
Espaiiol +negra=mulato
Espafiol + espafiola = castizo
Mulato + espafiola =morisco
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Espaiiol + morisca=albino
Mestiza + india=cholo

Negro +india=zambo

Negro +zamba =zambo prieto

Abogados penalistas, civilistas, especialistas en derecho de familia, o
laboralistas, con el dominio de estos cruces y las leyes de la dominancia o
recesividad de caracteres, estaran mas documentados en la prueba cientifica,
que es lamas valedera en la materia de sus lides.

El estudio de la genética, vista hacia atras y hacia adelante, es campo fértil
donde los ejercitantes del derecho no pueden desestimar la aplicabilidad de la
amplia gama del conocer cientifico del genoma humano.

Solo aconsejamos, leer y asimilar todo el contenido del presente trabajo, en la
forma progresiva en que se presenta.

Tratamos de no hacerlo pesado con tecnicismos, definimos términos para
ilustracion, simplificamos, graficamos, tuvimos cuidado en el método, y
pusimos nuestra experiencia al servicio del texto.

Los sefialamientos especificos de su aplicabilidad para el uso por
especializacion de cada abogado en las ramas del derecho, serian antipaticos,
vistos como clara tautologia y ademéas romperian con la unidad y propdsito de

este libro.
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UAN GREGORIO MENDEL
1822 — 1884

Biografia — Experimentacion — Leyes Mendelianas ((1*
Principio de la Uniformidad) (2" Principio de la Segregacion)
(3* Principio de la Independencia y Combinacion) — El
redescubrimiento.

BIOGRAFTA.

Mendel nace en Heinzendorf pueblo perteneciente al imperio
austro-huingaro (hoy Hynéce) en el norte de Moravia, republica
Checa.

Sus padres fueron labriegos catolicos, gente sencilla,
entregada al duro y silencioso trabajo.

A los doce afios termina la escuela elemental; inicia estudios
medios en Troppau, los cuales se vieron interrumpidos por
enfermedad.
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A los diecisiete afios se inscribe en Olmiitz en un curso de filosofia para
futuros sacerdotes, contribuyendo en gastos dando clases privadas; y en el
momento de faltarle el subsidio del padre que quedé invalido, fue su hermana
Teresa quien se encargo de ayudarlo renunciando a la parte de herencia que le
correspondia.

Siendo su situaciéon economica muy precaria, en 1843 decide entrar como
novicio en el monasterio de Briinn, y en 1847 recibe las 6rdenes sacerdotales.

En 1850 inicia en Viena sus estudios universitarios en ciencias matematicas y
fisico-naturales.

Mendel fallece el 6 de enero de 1884, alos 61 afios, por una neftritis cronica.

EXPERIMENTACION.,

De regreso al monasterio, amén de haberse dedicado a la ensefianza, duefio de .

conocimientos de la naturaleza heredados de su padre, se dedica a hacer
cruces de variados guisantes (Pisum sativan), para obtener en principio
variados colores; pero impresionado por la sorprendente regularidad con que
siempre se repetian,

Cotiledones amarillos o verdes.
Semillas, lisas o rugosas.

Envoltura de las semillas, gris o verde.
Vainas, enteras o con restricciones.
Vainas sin madurar, verdes o amarillas.
Flores, axiales o terminales.

Tallo, con eje largo o corto.

Tres factores que rara vez se presentan juntos, hacen que Mendel tenga éxito:

1. ldea nueva: que tiene como base unidades discretas, tomar una parte, y no
un todo. El no hacerlo llevaba a la confusién inicial que confundia el

genotipo con el fenotipo.

2. Delmétodo: donde se destacaran dos puntos: la eleccion del material, y 1a
valoracion cuantitativa (estadistica)

3. Suerte: porque Mendel no tropezé con genes que estuvieran ligados a
otros caracteres.
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LEYES MENDELIANAS.
Hemos de precisar algunos términos.

Linea pura, (también llamada homocigoto). Cuando se mezclan, por
ejemplo dos caracteres del mismo color (llamaremos caracter, al tnico
detalle), dardn como resultado descendientes del mismo caracter.

Color negro Color negro

S~

Color negro

Linea hibrida, (también llamada heterocigoto) Cuando se mezclan dos
caracteres diferentes, aparece uno que es el dominante, y el otro se lleva
oculto, se llama recesivo, no desaparece y puede volver a aparecer mas
adelante en otra generacion.

Para el manejo, la biologia determina al dominante con letra maytscula y al
recesivo con la misma letra pero minuscula. (Ambos determinan el mismo

caracter, color)

Color negro Color blanco
A a

N

Caracter —gen- Al tipificar solo una caracteristica que se transmite de unos a
otros, Mendel la llamé caracter. Pero en 1909 el bidlogo danés Wilhem

Ludwig Johannsen la apellido gen.

Color negro
Aa

PRIMERALEY — PRINCIPIO DE UNIFORMIDAD

Cuando se cruzan dos individuos del mismo caracter, linea pura, los
resultantes son todos iguales (individuos homocigotos)
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Negro Negro Blanco Blanco Color, pueden ser: Amarillas ~ Amarillas Verdes Verdes
N N\ / N n o\, / n J il
Negro Blanco E AA aa
NN nn
Amarillas Verdes ‘
A 1 a
SEGUNDA LEY — PRINCIPIO DE LA SEGREGACION.
‘ Aa
Cuando se mezclan dos individuos de diferente caracter - gen, o sea hibridos !
(digamos color) en la primera generacion todos son uniformes en el gen Rugosidad, pueden ser: Rugosas Rugosas Lisas Lisas
dominante, pero en la segunda generacion reaparece aunque en menor A A a — i a
proporcion el gen recesivo !
t Rugosas — T Lisas
Negro hibrido Blanco hibrido
Nn A nN Aa |
(G.1) N N l N N ;
l ; Mezcla de dos caracteres:
(G2) N N N i | Amarillas —--n-enmmms Amarillas
Mendel inicié sus experimentos eligiendo dos plantas de guisantes que ' S Verdes
diferian en un solo caracter, cruzd una variedad de planta que producia i
semillas amarillas con otra que producia semillas verdes. Como resultado de Amarillas -------=-=mnmnn Verdes
este cruce se produjeron plantas nada mas que amarillas (porque el amarillo es
dominante sobre el verde) Rugosas ------=nmmmmmmnan Rugosas
Mendel dejo que se autofecundaran las plantas de la G.1. y obtuvo una G.2 , Li8as ~-==-=m-mmmmmmmmanan Lisas
compuesta por plantas que producian semillas amarillas y plantas que
producian semillas verdes, pero en una proporcion de 3:1 (3 de semillas Rugosas -------=-mnmmemn Lisas
amarillasy 1 de semillas verdes)
Amarillas -----=-=n-nu-- Rugosas |
TERCERA LEY. PRINCIPIO DE LA INDEPENDENCIA Y ‘ |
COMBINACION. Amarillag -=---=-nmnmme- Lisas
Para este caso hay que tomar dos o més caracteres. Verdes --------=nmm-mmmmm- Rugosas
Mendel trabajo este cruce en guisantes, en los cuales la caracteristica que él Verdes e Lisas |
observaba era el color de la semilla y la rugosidad de su superficie.
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La complejidad aumenta si se toma cada uno de ellos, ya como puros o
como hibridos.

EL REDESCUBRIMIENTO.

En 1900, tres bidlogos, el holandés Hugo De Vries, el aleman Kart Correns y
el austriaco Erich Tschermak, basados en experimentos de cruzamientos de
plantas, formularon las leyes de transmision de caracteres hereditarios.

Los tres no actuaron al unisono, por caminos diferentes llegaron a las mismas
conclusiones. La publicacion De Vries aparece en marzo, la de Correns en
abril, y la Tschermak en junio. Pero la sorpresa clamorosa se suscita cuando
De Vries lee un viejo libro donde se consignan las leyes de Mendel. Fieles a
los ideales de la ciencia admiten los tres, que el suyo no era un
descubrimiento, sino mas bien un redescubrimiento. Las reglas que rigen la
herencia, por consiguiente fueron llamadas Leyes de Mendel.

Queda sentada la hipotesis de que el material fundamental de la herencia se

identificase como “factores” que, sacados de las cé¢lulas germinales, se
combinan con la fecundacion y se separan de nuevo en las generaciones
sucesivas, Se mezcla este concepto con la reproduccion celular mitosica
(somatica) y lameydtica. (gametos).

Mas adelante, el norteamericano Thomas Hunt Morgan, premio Nobel de
medicina en 1933, descubrio en investigaciones con el mosquito del vinagre
(Drosophilia Melanogaster), que cada cromosoma contiene a su vez millares
de elementos, “genes”, particulas constituidas por moléculas proteicas; a
cadauna de las cuales va ligado un caracter hereditario.

El mismo Morgan en su discurso al ingreso a la Academia Pontificia en 1936,
dijo que el monje agustino en su monasterio, en materia de biologia, habia
hecho el descubrimiento mas grande de los tlltimos quinientos afios.

En verdad puede decirse que aqui empieza la historia del Genoma Humano.
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“No contemos el dinero que hemos ganado,
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ARBOHIDRATOS O GLUCIDOS

Concepto. Monosacaridos. Azlcares. Clasificacion de
monosacaridos por el niimero de carbonos. ARN (Acido
Ribonucléico). ADN. Estructura lineal y anular. Ribosa.
Desoxirribosa.

CONCEPTO.

Los carbohidratos estan formados por carbono (C)
hidréogeno (H) y oxigeno (O); con una formula general
(CH20)n.

Desde 1996 el Comité Conjunto de la Unidn Internacional
de Quimica Pura y Aplicada y la Unién Internacional de
Bioquimica y Biologia Molecular, recomendaron el
término carbohidratos, parano decir hidratos de carbono.

Los carbohidratos incluyen azicares, almidones, celulosa,
grasas, aceites y otros compuestos que se encuentran en los
0rganismos vivos.

Los carbohidratos simples se denominan monosacaridos,
los carbohidratos con dos azlcares se denominan

disacdridos; los de tres a diez azlicares oligosacdridos, y 1os
que tienen un nimero mayor polisacaridos.

MONOSACARIDOS. Son aziicares simples.

AZUCARES. Los aziicares son carbohidratos, generalmente
blancos, cristalinos, solubles en agua y sabor dulce.

31




Carlos Cortés Caballero
Humberto Ortega Moreno

CLASIFICACION DE MONOSACARIDOS POR EL

NUMERO DE CARBONOS
Numero de Carbonos | Categorfas Ejemplos
4 Tetrosa Eritrosa — Treosa
5 Pentosa Arabinosa — RIBOSA — Xilosa — Lixosa
6 Hexosa Alosa — Astrosa — Fructuosa —
Galactosa - Glucosa — Idosa — Manosa-
Sorbosa — Talosa — Tagatosa
7 Heptosa Sedoheptulosa
) ADN
(Acido Desoxi-rribo-nucléico)
ARN

(Acido Ribonucléico)

— . ACID0 DESOHIRRIBONUCLEICO

En forma lineal: H ~c /0
I

H— C—O0H

H— C—O0H

H— C—0H
|
CH2 OH ;
RIBOSA
En form
aanular: =
5 5 “Yo no os aconsejo el trabajo, sino la lucha.
HO? 0 g HQCH2 0 QH | Yo no os aconsejo la paz, sino la victoria”.
\H\ y \ / r Nietzsche
i
O  OH
DESOXI- RR?BOSA
RIBOSA
La desoxirribosa se distingue de la ribosa, por no tener un oxigeno en la
posicion 2
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ACIDO DESOXIRRIBONUCLEICO
ADN

Historia. Conformacion del ADN. Esquema de un
nucledtido. ADN doble cadena de nucledtidos. Espiral de
Watson-Crick. Auto copia del ADN. Partes generales de un
cromosoma. Partes de un brazo de cromosoma.
Interpretacion de una férmula. Denominacion de
cromosomas segin sus brazos. Cromosomas humanos
segun sus brazos. Ideograma de todos los cromosomas
humanos a nivel de 400 bandas. Cromosomas. Ganancia o
pérdida. Anomalias del cromosoma X.

HISTORIA.

EIADN fue aislado por primera vez en 1869 por el médico
suizo FRIEDRICH MIESCHER, cuando investigaba los
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contenidos de pus en vendas de cirugia desechables, y en esperma de
salmon, en donde notd precipitados, que caracterizé quimicamente mas
tarde, a los que llam6 NUCLEINA debido al hecho de encontrarlos en
nucleos celulares. '

Posteriormente RICHARD ALTMANN le dio el nombre de 4cido nucléico.

La funcion biologica del ADN comenzd a dilucidarse en 1928, con
experimentos realizados por FREDERICK GRIFFITH, trabajando con cepas
de la bacteria Streptococcus peumoniae.

En 1914 ROBERT FELGEN describi6 un método para revelar por tincion el
ADN, basado en el colorante fucsina.

Durante los afios 20 PHOEBUUS A. LEVENE, analiz6 los componentes del
ADN, y encontré: a) que contenia cuatro bases nitrogenadas: citosina y timina

(pirimidinas), adenina y guanina (purinas) , b) azicar desoxirribosa, y ¢) un

grupo de fosfatos.

También demostré que se encontraban unidas en el orden fosfato-
azicar-base, formando lo que denominé un NUCLEOTIDO. Y que a su
vez los nucleotidos se encontraban unidos por fosfatos, todo formando
el ADN.

En 1937 WILLIAM ASTBURY produjo el primer patrén que mostraba al
ADN con una estructura regular.

En 1952 ALFRED HERSHEY y MARTHA CHASE, realizaron
experimentos destinados a dilucidar si el ADN o las proteinas eran el material
genético, marcando el ADN y las proteinas con isotopos radiactivos en un
cultivo de virus.

En 1962 JAMES WATSON y FRANCIS CRICK, develaron la estructura de
la doble hélice de la molécula del ADN, y formularon los principios del
almacenamiento y transmision de la informacion genética.

Entre 1879 y 1882, WAKLTHER FLEMMING y ROBERT FEULGEN,
independien‘gemente, hicieron las primeras observaciones de la division
celular MITOSICA.
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En 1902 WALTER SUTTON y THEODOR BOVERI, proponen, que los
“factores” de Mendel, eran unidades fisicas que se ubicaban en los
Cromosomas.

En 1910, THOMAS HUNT MORGAN realizé experimentos, sobre los
rasgos genéticos ligados al sexo.

En 1915, quedaron fijadas las bases fundamentales de la herencia, cuando
aparece el libro “El mecanismo de la herencia mendeliana”, escrito por
THOMAS H. MORGAN, ALFRED STRURTEVANT, HERMANN

MULLER y CALVIN BRIDGES.

CONFORMACION DELADN
E1ADN es un polimero de nucledtidos.

Un polimero es un compuesto formado de muchas unidades simples
conectadas entre si.

E1 ADN se presenta como una doble cadena de nucledtidos, en las que las dos
hebras estan unidas entre si por unas conexiones denominadas “puentes de

hidrogeno”.

El ADN estd compuesto por bases que entre ellas deben ser compatibles:
Adenina con Timina; Guanina con Citosina.

Existen variaciones que no significan nada, como el cambio de una base
(letra) por otra, pero sin implicar un cambio funcional. Pero si la variacion
significa un cambio funcional se denomina MUTACION.

Dentro del GENOMA, se tienen diferencias, ya sea en la compatibilidad de
bases al formar la doble cadena de nucleotidos, o repeticiones de trozos
completos que estan ligados a enfermedades, En el caso del ALZHEIMER

hay mas nimero de copias repetidas,

Existe tanto el exceso de informacion, como el defecto. La desaparicion de un
trozo de informacion genética se llama DELECION.
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g

Desoxi
Ribosa

L,

— Base

«— Fosfato ADENINA - TIMINA

D GUANINA -CITOSINA

ESQUEMA DE UN NUCLEOTIDO

& &) &
QRO

J ——

ADN = DOBLE CADENA DE NUCLEOTIDOS

EL GENOMA

B HUMANO

A = ADENINA
T= TIMINA
G= GUANINA

C= CITOSINA

ESPIRAL DE WATSON-CRICK
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Fig. tomada de COLECCE(')N CIENTIFICA DE LIFE EN ESPANOL
LA CELULA. N° 1332 - 1967

AUTOCATALISIS DEL ADN

(Proceso mediante el cual un compuesto quimico induce y controla una
reaccion quimica sobre si mismo)

James Watson y Francis Crick
1962
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Cromatides

T

<+—— Centromero

\J

\_/

+—— Brazo

PARTES GENERALES DE UN CROMOSOMA

42

HUMANO
: Brazo largo=p
Brazo corto =q
1 Importante para la formulacion

ubicacién de anomalias y
enfermedades genéticas

Subbanda

PARTES DE-UN BRAZO DE CROMOSOMA
PRINCIPIO DE FORMULACIONES
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Subsubbanda

Subbanda

Region

Banda

- Brazo

\ Cromosoma

INTERPRETACION DE UNA FORMULA
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DENOMINACION DE CROMOSOMAS SEGUN SUS BRAZOS

=
)

\_/ \_/ \_/ \_/ \_/
METACENTRICO SUB METACENTRICO ACROCENTRICO
Centromero mas o Centrémero alejado del  Centrémero cerca de uno
menos central. Brazos centro. Brazos desiguales de los extremos. Uno de

iguales los brazos muy corto

CROMOSOMAS HUMANOS SEGUN SUS BRAZOS

Grupos Cromosomas Morfologia

A 1,2,3 Metacéntricos grandes

B 4,5 Submetracéntricos grandes
C 6all Submetracéntricos medianos
D 13, 14, 15 Acrocéntricos grandes

E 16,17, 18 Submetracéntricos pequefios
F 19, 20 - Metracéntricos pequefios
G 21 22, Acrocéntricos pequefios
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IDEOGRAMA DE TODOS LOS CROMOSOMAS HUMANOS
(Tomado de la revista Human Pathology, V 12, 6:495 (1981)
W. B. Saunders Company
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CROMOSOMAS
GANANCIA O PERDIDA EN ALGUNOS DE SUS PARES
GANANCIA (TRISOMIA )
PERDIDA ( MONOSOMIA )
SEXO | PARES TOTAL ENFERMEDAD
ALELOS CROMOSOMAS
XX 21 47 Sindrome de Down
XY 18 47 Sindrome de Edwards
X -23 45 Sindrome de Turner
XXY 23 47 Sindrome de Klinefelter
XYY
ALGUNAS ANOMALIAS EN EL. CROMOSOMA X
GEN LOCUS ENFERMEDAD
Distrofina Xp21.2 Distrofia muscular de Duchenne
Factor VIII X q28 Hemofilia
PHEX Xp 28 Raquitismo hipofosfatémico
NEMO Xp 28 Incontinencia pigmento
FRAXA Xq273 Sindrome de fragilidad del X
OPNILW Xq 28 Daltonismo
ARSE Xp223 Condrodisplasia punctata
NYX Xpll.4 Ceguera nocturna congénita
0OAI Xp22.3 Albinismo ocular tipo 1
FGDI Xp 11.21 Sindrome de Aarskogg
Otras:

Adrenoleucodistrofia (ALD.)
Agammaglobulinemia ligada al cromosoma X ( XLA).
Anemia sideroblastica ligada al cromosoma X.
Deficiencia de la Glucose-6-fostato deshidrogenasa.
Deficiencia de la Ornitina transcarbamilasa.

Distrofia muscular de Becker.
Distrofia muscular de Duchenne.
Enfermedad de Charcot-Marie-Tooth.

Enfermedad de Fabry.

Enfermedad de Menkes.
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Enfermedad de Norrie.

Inmunodeficiencia severa combinada ligada al cromosoma.
Miopatia centronuclear incluyéndose la miopatia miotubula.
Sindrome de Aarskog-Scott.

Sindrome de Alport.

Sindrome de Bloch-Sulzberger.

Sindrome de Coffin-Lowry.

Sindrome de Cornelia de Lange — una de las formas leves .
Sindrome de Hunter.

Sindrome de insensibilidad a Androgenos.

Sindrome de Lesch Nyhan.

Sindrome de Rett.

Sindrome de X fragil.

Sindrome IPEX.

ALTERACIONES CROMOSOMICAS
ESTRUCTURALES

DELECIONES: eliminacion de una parte del genoma. Ej.: delecion parcial
del brazo corto del cromosoma 4 (4p) conocido como Sindrome de Wolf-
Hirschorn; o el Sindrome de Kacobsen, delecion 11q terminal.

DUPLICACIONES: una regién considerable de un cromosoma se duplica.
Ej.: enfermedad de Charcott-Marie-Tooth tipo 1AA (en el cromosoma 17)

TRANSLOCACIONES: cuando una porcion del cromosoma se transfiere a
otro cromosoma

INVERSIONES: una parte del genoma se rompe y se reorienta en direccion
opuesta antes de reasociarse.

CROMOSOMAS EN ANILLOS: una porcion del genoma se rompe y forma
un anillo.

ISO-CROMOSOMAS: cromosomas simétricos. Con sus dos brazos idénticos

por delecién de uno de los brazos y duplicacion del otro. Ej.: el iso-cromosoma
X (se pierde el brazo corto del cromosoma X) Ej.: Sindrome de Turner
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“Todavia la fuerza bruta puede tolerarse;
pero de ninguna manera la razon bruta”

Oscar Wilde
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ACIDO RIBONUCLEICO - ARN
ARN m (ARN mensajero)

PROTEINAS

ADN. ARNm (ARN mensajero). Bases. Ribosomas.
Formacion de una proteina.

1 ADN esta formado por renglones; cada renglon tiene
bases, fosfatos y azicar (ver formacion de un nucleotido).

Las bases de un renglon tienen que ser compatibles
quimicamente con el renglén acompafiante. Adenina con
Timina; Guanina con Citosina.

ADN ARN
Adenina Timina Adenina Timina
Guanina Citosina Guanina Uracilo

El ADN puede contener informacion genética = cistrones
(genes); como también puede contener informacion para
fabricar una proteina especifica. Entonces se dice que el
ADN genera el ARN mensajero (ARNm) y ARNt (de
transferencia).

Las proteihas se forman en los RIBOSOMAS, que se hallan
enel CITOPLASMA.
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Los RIBOSOMAS, son estructuras globulares, carentes de membrana.
Pueden encontrarse libres en el citoplasma o adheridos a la membrana del

reticulo.

Su funcién consiste inicamente en ser el organulo lector del ARN mensajero
(ARNm), con 6rdenes de ensamblar los aminoécidos — ya determinados - que
forman una proteina.

A pesar de que existen muchos aminoacidos, se sabe que el ARNm, solo
utiliza unos veinte o veintiuno de ellos.

En este proceso puede haber falla, en el sentido de la malformacion de la
proteina, trayendo como consecuencia que dicha falla afecte el codigo de la
estructura o la funcion para la que era creada la proteina.

ARN — CLASIFICACION
Existen tres clases de ARN:

1. ARN mensajero (ARN m) es el 4cido ribonucléico que contiene la
informacién genética (codigo) procedente del ADN para utilizar de
manera determinada los aminodcidos en la formacién de las
proteinas.

2. ARN de transferencia (ARNt) es un tipo de dcido ribonucléico
encargado de ftransportar los aminoécidos a los ribosomas para
incorporarlos a las futuras proteinas.

3. ARN ribosomal (ARNT): el ARNr 23S, a veces abreviado como
ARNTI23S, o simplemente 23S, es un componente de la subunidad
50S de los ribosomas de procariotas. En ¢l radica la actividad
peptidil transferasa del ribosoma, esencial en la biosintesis de la
proteina. )
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Citoplasma

Nucleo
ADN

ARNm
(Mensajero)

Aminoacidos

@@ Ribosom3

Proteina

TRANSCRIPCION DEL ADN AL ARNm
FORMACION DE UNA PROTEINA

PROTEINAS

CONCEPTO. Las proteinas son compuestos quimicos muy complejos,
generalmente se las denomina “alimentos cuaternarios” porque en todas se
encuentra un alto porcentaje de: nitrégeno, oxigeno, hidrégeno y carbono.
Pero tal nombre no es muy adecuado, porque en la mayor parte de ellas existen
también azufre, fosforo y hierro.

Recordemos que su materia prima son los “aminoacidos”, que los vegetales
(clorofilicos) sintetizan a partir de los nitratos y sales amoniacales del suelo.

Las proteinas de origen animal son de mayor valor nutritivo, puesto que las
proteinas indispensables para la vida se encuentran en ellos en mayor
cantidad, no asi en las vegetales.
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La “proteina de referencia”, es una proteina tedrica, definida por la FAO*,
que tiene la composicién necesaria para satisfacer plenamente las
necesidades proteicas.

CLASIFICACION

1.POR SU ESTRUCTURA

Estructura PRIMARIA. Es la secuencia de bases, en los codones. La funcién
de cada proteina depende de su secuencia.

Estructura SECUNDARIA. Es la disposicion de la secuencia de amino4cidos
en el espacio.

Estructura TERCIARIA. Es la disposicion de la estructura secundaria de un
polipéptido** al plegarse sobre si misma, originando una conformacion

globular.

Estructura CUATERNARIA. Informa de la unién, mediante enlaces débiles,
de varias cadenas polipeptidicas*.

2. SEGUNSU COMPOSICION

SIMPLES. Aquellas que al hidrolizarse producen tinicamente aminoécidos.

CONJUGADAS. Aquellas que al hidrolizarse, producen, ademas de
aminodcidos, otros componentes organicos o inorganicos.

3. SEGUN SUCONFORMACION

Protefnas FIBROSAS. Se constituyen por cadenas polipéptidicas* alineadas
en forma paralela.

Proteinas GLOBULARES. Son conformaciones de cadenas polipeptidicas

*FAQ. Principal organismo de las Naciones Unidas, encargado de dirigir las actividades
internacionales de lucha contra el hambre.
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que se enrollan sobre si mismas, en forma intrincada, como un nudillo de hilo

4.SEGUN SU FUNCION *

La diversidad de funciones en el organismo, quiza sea la mas extensa de las
bio-moléculas.

ENZIMAS. Su funcion es la de catalizar las reacciones quimicas. Su poder
catalitico es extraordinario, aumentan la velocidad de una reaccion al menos
enunmillén de veces.

DE TRANSPORTE. Muchos iones** y moléculas especificas son
transportados por proteinas también especificas. Ej.: la hemoglobina
transporta el oxigeno y una porcion de gas carbonico, hacia y desde los
pulmones.

DE MOVIMIENTO COORDINADO. El musculo estd compuesto por una
variedad de proteinas, que tienen la capacidad de modificar su estructura en
relacion con cambios en el ambiente, y producir un efecto en la contraccién

muscular.

Existen dos proteinas — entre otras — ligadas a este proceso, la actina y
la miosina, ninguna de las cuales es capaz de contraerse por si misma;
sin embargo, si se mezclan en un tubo de ensayo y se agrega potasio y
ATP, se produce la contraccion.

Este experimento realizado por el Dr. Albert Szent Gy6érgy es uno de
los mas revolucionarios en el campo de la bioquimica.

ESTRUCTURALES O DE SOPORTE. Las proteinas fibrosas como el
colageno y las a-queratinas (sic) constituyen la estructura de muchos tejidos
soporte del organismo como los tendones y los huesos.

ANTICUERPOS. Son proteinas altamente capacitadas para identificar
sustancias extrafias, tales como virus, bacterias y células de otros organismos.

*# Polipéptidos. Consisten de dos o mas aminodcidos. Los polipéptidos y las proteinas son cadenas de
mis de diez (10) aminozcidos, pero los péptidos que contienen mas de cincuenta (50) aminoacidos se
clasifican como proteinas. :

*Consultamos a ANITA TERFLOTH. Proteinas. Composicién quimica. Monografias. INTERNET.

#% JON. Atomo, o grupo, que llevan carga elécirica, debido a la pérdida o ganancia de algin electron
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PROTEORECEPTORES. Son proteinas que participan en la recepcion de los
impulsos nerviosos, como la rodapsina, presente en los bastoncillos de la

retina del ojo.

HORMONAS Y PROTEINAS REPRESORAS. Son proteinas que participan
en la regulacion de los procesos metabdlicos. Estas primeras hormonas son
claboradas especificamente en las glandulas internas. Las proteinas
represoras son importantes dentro del proceso de transmision de la
informacion genética en la sintesis de otras moléculas.

5. OTRAS FUNCIONES.

Funciéon HORMONAL. Algunas hormonas son de naturaleza proteica, como
lainsulina y el glucagon (del pancreas), que regulan los niveles de azlicar en la

sangre. O la adrenocorticotropica segregada por la hipofisis y encargada de |

regular el crecimiento. (Constultese tratado de endocrinologia).

Funcion REGULADORA. Algunas proteinas regulan la expresion de ciertos
cistrones (genes), y otras regulan la division celular.

Funcién HOMEOSTATICA. Algunas proteinas mantienen el equilibrio
osmotico, y otras mantienen constante el pH interno.

Funcion DEFENSIVA. Las inmunoglobulinas actiian como anticuerpos

frente a posibles antigenos.
Latrombinay el fibrindgeno intervienen en la formacion del coagulo.

Funcion de TRANSPORTE. La hemoglobina transporta oxigeno. La
hemocianina transporta oxigeno en los invertebrados. Las lipoproteinas
transportan lipidos por la sangre. Los citocromos transportan electrones.

Funcion de RESERVA. La ovoalbiimina en la clara de huevo. La gliadina en
el grano de trigo. La hordeina en la cebada. La lactoalbiimina en la leche.
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DESCIFRANDO UN ENIGMA

ESIS REFUTADA. Por mucho tiempo se sostuvo que las
sustancias organicas que conforman los seres vivos
(proteinas, grasas, azicares, etc.) solo provenian de seres
vivos. Y que su organizacion solo era posible gracias a una
“fuerza vital”.

Pero a finales del siglo XIX y principios del XX, con el
desarrollo de la quimica orgénica, los cientificos, utilizando
los HIDROCARBUROS vy sus derivados mas simples
pudieron por via quimica obtener sustancias tan propias de
los organismos, como los azicares, grasas, pigmentos
vegetales como la alizarijna y el indigo, sustancias que dan
alas flores: olory sabor.

TESIS CIENTIFICA. La diversidad de sustancias en los
seres vivos (animales y vegetales) hizo pensar que los
fenémenos quimicos que se producian a su interior eran
infinitos. A pesar de la enorme cantidad de sustancias las
reacciones quimicas realmente son muy simples y muy
parecidas. La quimica organica llegd a la conclusion que las
sustancias organicas en la célula viva tienen por base
fundamental tres tipos de reacciones:
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1. LA POLIMERIZACION: es una reaccién quimica en la que los
MONOMEROS, que son pequefias moléculas con unidades estructurales
repetitivas, se unen para formar una larga molécula en forma de cadena: un

POLIMERO.

Cada polimero tipico consta de mil o mas de estos monomeros (que son como
los ladrillos de una edificacion).

Ej.: en la reproduccion de una célula, la copia exacta de su ADN es necesaria
para la conservacion de las caracteristicas de la especie.

Cuando la célula se divide, las dos cadenas de la hélice de ADN se separan
(véase formacion de ADN, nucleétidos) y cada larguero de la hélice sirve de
molde para iguales cadenas (véase ADN autocatélisis). De tal manera que si
tenemos, via ¢j., una cadena de: (Bases) A—T- C- A- sobre una de las dos cadenas
de la hélice, entonces en la otra (formando la doble hélice) debera formarse esta
secuencia: T—A—G —T ; pararespetar la afinidad de las bases del ADN.

Entonces hay POLIMERIZACION de los nuclettidos (monémeros) para dar
dcidos nucléicos (polimeros): ADN — ARN m (ARN mensajero) — ARN r
(ARN ribosomal)— ARNt (ARN de transferencia)

2. LA CONDENSACION: este proceso es un cambio de de fase de una
sustancia del estado gaseoso (vapor) al estado liquido. Este cambio de fase
genera una cierta cantidad de energia que se llama “calor latente”. Pero en estos
cambios de fase hay que tener en cuenta otros factores: presion temperatura.

3. OXIDACION y ligada a ella LA REDUCCION.: esta reaccion se denomina
reduccion-oxidacion, , oxido-reduccion, o simplemente “reduccion redox”.
Y es toda reaccidén quimica en la cual existe una transferencia electronica
entre los reactivos, dando lugar a un cambio en los estados de oxidacion de los
mismos con respecto a los productos.

Cuando un elemento quimico cede electrones al medio, se convierte en un
elemento oxidado. Y por el contrario, cuando un elemento quimico capta
electrones del medio se convierte en un elemento reducido.

En los procesos metabolicos de todos los seres vivos, los procesos redox
involucran una cadena de reacciones quimicas, ej.. la fotosintesis, la
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respiracion aerobica. En estos procesos se ceden (oxidan) y aceptan (se
reducen) pares de electrones, de una manera secuencial, de tal manera que el
primero cede electrones al segundo, el segundo al tercero y asi sucesivamente
hasta un aceptor definitivo. Durante su viaje los electrones van liberando
energia que se aprovecha para sintetizar enlaces de alta energia en forma de
ATP (Trifosfato de Adenosina)

Pero tomemos un punto final: si como dijimos, en todos los procesos
quimicos de los seres organicos o inorganicos, solo operan y tinicamente las
tres reacciones antes enunciadas, hay que suponer qué sucederia en ellas
segln el orden en que vayan apareciendo, €]. primero una condensacion,
luego una oxidacion, seguidamente otra condensacion, entonces resulta un
cuerpo quimico producto de una transformacion. Y si otro camino tomamos: a
una condensacion le sigue una polimerizacion y a ésta una oxidacion o una
reduccion, no cabe duda que se obtendrd una sustancia quimica muy diferente
ala primeramente expuesta.

Pero si somos acuciosos, notaremos que muchas de estas reacciones poseen
un rasgo caracteristico comun, se producen con la participacion de los
elementos del agua. Estos elementos se combinan con los dtomos de carbono
de la molécula de la sustancia organica, o bien se desprenden separandose de
ella. Esta reaccion entre los elementos del agua y los cuerpos organicos
constituye la base fundamental de todo proceso vital.

RESOLUCION: se han preguntado si las proteinas son el origen de la vida, o
si lo son los aminodcidos (considerados como los ladrillos de las proteinas).
Pero lo importante es tener idea de como han surgido por via natural las
sustancias orgénicas.

En 1953, en un experimento realizado con este fin, de una mezcla de metano,
vapor de agua e hidrégeno, se obtuvieron varios aminodcidos, en unas
condiciones muy parecidas a las que existieron en la atmosfera hace millones

de afos.

Pero ha de saberse que para la unién de dichos aminodcidos para formar
moléculas de sustancias proteicas se precisa un enorme gasto de energia
(calorias™)

#Caloria; cantidad de energia calorifica necesaria para elevar un grado Celsius la temperatura de un
gramo de agua pura, desde 14.5°C a 15.5° C, a una presion normal de una atmdsfera,
g I
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El cientifico S. Brésler (en Leningrado) trabajando con aminoacidos y otros
productos de la desintegracién proteinica, pudo sintetizar cuerpos
proteinoides, bajo presiones de varios miles de atmosferas**, en los que los
diferentes aminoacidos aparecian unidos entre si formando polipéptidos.
Estos experimentos nos demuestran la posibilidad de sintetizar proteinas o
sustancias proteinoides bajo el concurso de altas presiones. ;Por qué no
pensar en las “presiones” a grandes profundidades de los océanos?

Por tanto la quimica moderna nos est4 demostrando, que en época remota de la
tierra, en su capa acuosa pudieron y debieron formarse sustancias proteinoides.

Nos queda por dilucidar, si dichas sustancias proteinoides eran iguales a las
actuales, aunque todo parece indicar que eran diferentes, y tal diferencia esta
marcada por tener los mismos aminodcidos, solo que la disposicion de los
mismos en la cadena proteica era diferente.

Finalmente hay que aclarar, que en este proceso, solo se indica como se formo
la materia prima, que mas adelante con la evolucion y ofros procesos
quimicos, darian la estructura y organizacion de todos los seres vivos.

#*+ Atmésfera: unidad de presion que ejerce la atmosfera terrestre al nivel del mar. Es utilizada para
medir presiones elevadas como los gases comprimidos. No tiene simbolo, se abrevia como: atm.
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Los amino4cidos son moléculas, proteicas, organicas.

Todos los aminoacidos estdn compuestos por: un carbono alfa (C),un grupo
amino (-NH2), un grupo carboxilo (-COOH), un hidrégeno (H) y una cadena
llamadaradical (R) que determina la identidad de cada aminoacido.

Existen cientos de cadenas R por lo que se conocen cientos de aminoacidos
diferentes, pero solo 20 forman parte de las proteinas que tienen codones*
especificos con el codigo genético.

|
H @]
C
> N | o <
H R O0————H
(Grupo amino) (Grupo carboxilo)
CLASIFICACION.
1. SEGUN LAS PROPIEDADES DE SU CADENA LATERAL.
Neutros polares, polares Serina — Treonina — Cisteina — Asparagina —
o hidrofilos. Glutanina y Tirosina.
Neutros no polares, Gliscina — Alanina — Valina — Leucina — Isoleucina
apolares o hidrofobos. — Metionina — Prolina — Fenilalanina y Triptéfano.
Con carga negativa, o 4cidos. Acido Aspartico y Acido Glutdmico .
Con carga positiva, o basicos. Lisina — Arginina — e Histidina.
Aromaticos. Fenilalanina — Tirosina — y Triptofano ya incluidos
en los neutros polares y neutros apolares.

1. SEGUN SU OBTENCION

Aminoacidos ESENCIALES Aminoécidos NO ESENCIALES
Necesitan ser ingeridos por el cuerpo Que pueden ser sintetizados por el cuerpo
El organismo toma proteinas de los
alimentos y las desdobla

1. Valina 1. Alanina

2. Treonina 2. Glicina

3. Triptéfano 3. Cisteina

4. Fenilalanina 4. Tirosina

5. Argina 5. Acido aspértico

6. Leucina 6. Prolina

7. Lisina 7. Serina

8. Histidina 8. Asparagina

9- Isoleucina g 9. Glutamina

10. Metionina 10. Acido glutamico

* Cada coddn es un triplete de nucledtidos. Es la unidad bésica de informacién en el proceso de
traduccién., Esta encargado de codificar un aminogcido.
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Aminoacidos codificados en el genoma

Los aminoacidos proteicos - candnicos o naturales - son aquellos que se
hallan codificados en el genoma; para la mayoria de los seres vivos, son 20.

Alanina - Arginina - Asparagina - Aspartato - Cisteina - Fenilalanina - Glicina
- Glutamato - Glutamina - Histidina - Isoleucina - Leucina - Lisina -
Metionina - Prolina - Serina - Tirosina - Treonina - Triptofano y Valina.

Aminoacidos modificados

La postraduccion de los 20 aminoacidos codificados genéticamente conduce
a la formacién de 100 o mas derivados de los aminodcidos, estas
modificaciones de los aminoacidos juegan papel importante en la correcta
funcionalidad de las proteinas.

Algunas funciones especificas de los aminoacidos*

A manera de ilustracion, y no incluyen todas sus funciones

HISTIDINA Seencuentra en abundancia en la hemoglobina.

Seutiliza en la artritis reumatoide, alergias, ilceras y anemia.

Es importante en el crecimiento y reparacion de los tejidos.

Importante para el mantenimiento de las vainas de mielina que protegen el tejido
nervioso.

Importante en la produccion de gldbulos rojos y blancos de la sangre.

Protege al organismo de laradiacion.

Reduce presion arterial,

Ayudaa la excitacién sexual,

Necesaria para la produccién de la hemoglobina.Estabiliza y regula el aziicaren la

ISOLEUCI : i kge :
SOLEUCING sangre. Ayuda en la curacién de los tejidos (Util para los deportistas).

LEUCINA ; —— p e = .
Interactia con otros aminodcidos para la cicatrizacion de tejidos musculares, piel

y huesos.

Reduce los niveles de aziicar en la sangre.

Ayuda a aumentar la hormona de crecimiento.
Garantiza la absorcion de calcio.

Mantiene el equilibrio de nitrogeno en los adultos.

LISINA Ayuda a formar el coldgeno, que constituye el cartilago y tejido conectivo.
Ayuda a la produccion de anticuerpos contra el herpes labial.
Ayuda a reducir los niveles de triglicéridos en el suero.

METIONINA Antioxidante y buena fuente de azufre.

Ayuda en los trastornos del cabello, piel y ufias.

Ayuda a la eliminacion de grasas, por lo que es importante en prevenir la grasa en
las arterias, que pueden obstruir el flujo sanguineo al cerebro, corazon y otros
organos.

Reduce la histamina, que puede causar que el cerebro transmita mensajes
equivocados. Importante para los que sufren esquizofrenia,
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FENILALANINA

Util en el cerebro para producir la noradrenalina, sustancia que transmite sefiales
nerviosas en el cerebro, esta sustancia eleva el animo, disminuye el dolor, ayuda a
lamemoria y aprendizaje.

Se utiliza para tratar Parkinson y esquizofrenia.

TREONINA

Ayuda a mantener la cantidad adecuada de proteinas en el cuerpo.
Importante para la formacion de colageno, elastina, y esmalte de los dientes.
Previene la acumulacion de grasa en el higado, sumetabolismo y asimilacion.

TRIPTOFANO

Esun relajante natural.

Ayuda a aliviar el insomnio induciendo al suefio normal.
Reduce laansiedad, 1a depresion.

Estabiliza el estado de animo.

Ayuda al tratamiento de la migratia.

Ayuda a que el sistema inmunolégico funcione correctamente.,
Actuaenel crecimiento corporal.

Ayuda a controlar la hiperactividad de los nifios.

VALINA

Necesaria para el metabolismo muscular y su coordinacion ,

Necesaria para el mantenimiento adecuado del nitrégeno en el cuerpo (que se
utiliza como energia por el tejido muscular).

Util para el tratamiento de enfermedades del higado,

Promueve el vigor mental y las emociones franquilas.

ALANINA

De importancia en la transferencia de nitrogeno de los tejidos periféricos hacia el
higado.

Ayudaen el metabolismo de la glucosa.

Previene la acumulacién de sustancias toxicas que se liberan en las células.
Fortalece el sistema inmunolégico mediante la produccion de anticuerpos.

ARGININA

Conocido como “el viagra natural” (aumenta el flujo sanguineo hacia el pene).
Retrasa el crecimiento de tumores y el cancer mediante el refuerzo del sistema
inmunolégico.

Ayuda a la desintoxicacion del higado neutralizando el amoniaco.

Reduce los efectos toxicos cronicos del alcohol que se utiliza en el tratamiento de
la esterilidad en los hombres

ACIDO
ASPARTICO

Aumenta laresistenciay es bueno para la fatiga cronica y la depresion.
Rejuvenece la actividad celular.

Protege al higado con la expulsién de amoniaco.

Se combina con otros aminoécidos para formar moléculas que absorben las
toxinasy las sacan de lacirculacion sanguinea.

Ayuda a la funcion del ADN y ARN.

CISTEINA

Funciona como antioxidante en la desintoxicacion de toxinas. Protege al cuerpo
contra el dafio de radiacion.

Protege al cerebro de los dafios por alcohol, drogas y compuestos txicos que se
encuentran en el humo del cigarro.

Promueve la recuperacién de quemaduras graves. Retrasa el proceso de
envejecimiento.

ACIDO
GLUTAMICO

Acta como neurotransmisor excitatorio del sistema nervioso central, y médula
espinal.

Tmportante para el metabolismo de los azticares y grasas.

Ayuda al transporte del potasio en el liquido cefalorraquideo.

Actiia como combustible para el cerebro.

Ayuda a corregir los trastornos de personalidad.

Utilizado en el tratamiento de la epilepsia, retraso mental, distrofia muscular y
ulceras.

67




Carlos Cortés Caballero

Humberto Ortega Moreno

GLUTAMINA

Es el aminoacido mas abundante en los musculos.

Ayuda a construir y mantener el tejido muscular.

Ayuda a prevenir el desgaste muscular promovido por el reposo prolongado en
cama por enfermedades como el cancer y el sida.

Buen combustible del cerebro.

Reduce el tiempo de curacion de tilceras.

Aliviala fatiga. La depresion y la impotencia.

Disminuye los antojos por azicar y alcohol.

Seusaen el tratamiento de la esquizofrenia y la demencia.

GLICINA

Retarda la degeneracién muscular.

Interviene en el almacenamiento de glucogeno.

Ayuda amantener un buen sistema nervioso e inmunoloégico.
Util para la reparacién de tejidos dafiados.

ORNITINA

Ayuda a pedir la hormona del crecimiento.
Ayuda al metabolismo de la grasa corporal.
Es necesario para el sistema inmunolégico.
Desintoxica alamoniaco.

Estimula la secrecion de insulina.

PROLINA

Mejora la textura de la piel.

Ayuda a la produccién de coldgeno y reduce su pérdida a través del proceso de
envejecimiento,

Ayuda a la cicatrizacién de cartilagos y fortalecimiento de articulaciones, los
tendones y musculos del corazon.

Trabaja con la vitamina C para ayudar a mantener sanos los tejidos conectivos.

SERINA

Necesario para el correcto metabolismo de las grasas y écidos grasos, el
crecimiento del miisculo y mantenimiento del sistema inmunolégico.

Forma parte de las vainas de mielina protectora que cubre las fibras nerviosas.
Importante en el funcionamiento del ADN y ARN.

Ayuda en la producci6n de inmunoglobulinas y anticuerpos.

TAURINA

Fortalece el miisculo cardiaco.

Mejora la vision.

Ayuda a prevenir la degeneracion de lamacula.

Componente clave de la bilis.

Ayuda a prevenir arritmias cardiacas.

Se utiliza en el tratamiento de ansiedad, epilepsia, hiperactividad, mal
funcionamiento cerebral, convulsiones.

TIROSINA

Importante en el metabolismo general.

Precursor de la adrenalina y dopamina.

Actlia como elevador del animo.

Suprime el apetito.

Ayuda areducirla grasa corporal. :

Ayuda ala produccion de melanina (pigmento de la piel ).

Ayuda en la funcién de las glandulas suprarrenales, tiroides y pituitaria.

Se utiliza para la fatiga crénica, narcolepsia, ansiedad, depresién, bajo impulso
sexual, alergias y dolores de cabeza.

*Tomado, parcialmente, de Wikipedia. La Enciclopedia Libre (30/06/11) Aminodcidos.
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GENOMA MITOCONDRIAL

itocondrias — Fotosintesis — Fase luminosa — Fase oscura -
Glucolisis — Proceso de Krebs — Enzimas — Energia
luminosa — Energia quimica — Genoma mitocondrial —
Heredabilidad — Enfermedades — Eva mitocondrial —
Caracteristicas especificas y comparativas — Genoma
nuclear y mitocondrial.

MITOCONDRIAS.

La morfologia de las mifocondrias no es facil de describir,
pues son estructuras muy plasticas, que se deforman, se
dividen y fusionan.

Sunamero es variable seglin el tipo de ser y tejido. Algunas
células carecen de mitocondrias, o poseen solo una,
mientras que otros seres pueden contener miles de ellas.

Su gran importancia radica, en que en ellos se acumula energia
— ATP (Trifosfato de Adenosina) —y junto con los aminodcidos
fabrican proteinas.

Pero ademas de energia, la mitocondria esta implicada en
otros procesos: la sefalizacion celular, diferenciacién
celular, isostasia del calcio, control del ciclo celular y el
crecimiento celular.

Todas las células y, por tanto, los tejidos y luego los 6rganos
y sistemas, necesitan energia para mantener su organizada
estructura y realizar los trabajos mecanicos-eléctricos-
quimicos, que constituyen sus procesos vitales.

FOTOSINTESIS.

Ciertas células vegetales — cloroplastos — utilizan la luz
solar, para transformar el anhidrido carbdnico y el agua, en

71




Carlos Cortés Caballero
Humberlo Ortega Moreno

sustancias quimicas aptas para el mantenimiento de la vida, se denomina
fotosintesis.

En la antigiiedad se creia que las plantas sacaban el alimento directamente del
suelo, pero fue Johann van Helmont, médico flamenco, quien controvirtio la

idea, (1630).

Actualmente se sabe que en el proceso de la fotosintesis tienen lugar dos
etapas, una luminosa y otra oscura. El proceso de luz, se realiza
unicamente con apoyo de la luz solar y inicamente por las plantas que
tengan clorofila.

El proceso oscuro, se realiza tanto en células vegetales y animales, seria
simplemente la reversion del otro proceso, se llama el ciclo de Krebs, en
memoria del bidlogo aleman que lo sugirio (1937).

La molécula de clorofila constituida por dtomos de carbono, hidrogeno,
nitrogeno y oxigeno (C55H7205N4Mg) Asociada a esta molécula de
clorofila existen en cantidad electrones en sus oOrbitas, cargados
negativamente. Cuando el rayo luminoso (sol) incide sobre los cloroplastos,
uno de dichos electrones puede absorber una particula ( un fotén o un
quantum) de energia luminosa, y en consecuencia, saltar a un nivel mas alto
de energia.

Mientras los electrones estdn cargados (hay quienes dicen “excitados”)
intervienen en el proceso fotosintesis, llamado glucdlisis. Obsérvese que la
energia luminosa se ha transformado en energia quimica. (la energia liberada
por los electrones del cloroplasto tienen ahora que pasar a formar parte de un
compuesto quimico).

En resumen, este proceso de reparticion de energia, es la formacion de un
compuesto quimico llamado ATP (Trifosfato de Adenosina). Y en estos
saltos, trabajan y se consumen enzimas especificas, para acelerar las
reacciones que constituyen las etapas del proceso conjunto.

La sintesis del ATP, es de suma importancia, puesto que la energia en sus

moléculas es la potencia necesaria para impulsar “todos” los procesos en la
gran variada gama de la actividad de los seres vivos.
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GENOMAMITOCONDRIAL

El genoma mitocondrial, también llamado ADN mitocondrial (ADN mt) es el
material genético de las mitocondrias. Fue descubierto por MARGIT M. K.
NASSySYLVANNASS.

El ADN mitocondrial no se recombina en la fecundacion, y sus tinicos
cambios que haya podido realizar se deben a mutaciones a través de muchos
afios. Calculos hechos por cientificos han llevado a decir que en mamiferos,
una mutacion mitocondrial puede hacerse cada 10.000 afios.

HEREDABILIDAD.

El ADN mitocondrial humano se hereda tinicamente a través de la madre; ello
se debe a que cuando el espermatozoide fecunda al 6vulo, penetra su nicleo
dejando al citoplasma (parte de su cola) por fuera, que es donde estan las
mitocondrias. Por tanto, en el posterior desarrollo del cigoto, solo intervienen

las mitocondrias de la madre.

Este concepto es de gran importancia en el estudio para desentrafiar el origen,
por familias — filogenia — de ciertas personas, tribus y demas. El ADN
mitocondrial humano, no sirve para identificar personas, pero si para
identificar grupos de individuos. (Sirve por ejemplo, para identificar personas
perdidas en el tiempo, o restos no identificados).

Los cientificos encuentran en su estudio la facilidad del material, ya que una
célula posee muchas mitocondrias.

ENFERMEDADES.

Dada la herencia, entonces por linea materna, es de gran importancia su
estudio, para la etiologia de ciertas enfermedades, y desde luego, después de
sulocalizacion su tratamiento.

Se sabe de cierta clase de obesidad (tesis sostenida por espafioles), el
Parkinson, distonias, y otras.
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EVAMITOCONDRIAL.

Tomando la herencia, tendriamos que aceptar, segiin la genética humana, y la
evolucién humana, que nuestro ancestro materno mas reciente (Homo sapiens)
habria de ser una mujer africana, hace unos 100.000 o 200.000 afios. Pues si
tomamos la linea de la ascendencia-descendencia, y retrocediendo en el tiempo,
todas las madres tendran una madre hasta converger en un mismo punto en que
todas hijas compartirian una misma madre. Por seguimientos, los cientificos han
llegado a concluir que las ramas mas antiguas comprueban una ascendencia
africana. Pero todavia no se ha podido confirmar, sobre el mismo tema, qué
teoria opera para razas humanas mas antiguas, como el Homo habilis,
Neandertal, y Homo erectus.

Dejemos dicho, que la hipotesis es apoyada hoy en dia por unos pocos
cientificos.

CARACTERISTICAS ESPECIFICAS Y COMPARATIVAS

GENOMA NUCLEAR GENOMA MITOCONDRIAL

3,200 millones de pares de bases Circular cerrada. Sin extremos.

20.000 a 25.000 cistrones (genes) 16.569 pares de bases.

Cistrones 372 (1.369).

Cada célula contiene muchas mitocondrias.

Cada mitocondria contiene entre 2 a 10 copias de
lamoléculade ADN.

Se clasifican asi:

2 ARN ribosémicos.

22 ARN de transferencia.

13 proteinas (que participan en la fosforilacion
oxidativa).

No se recombina.

Inalterable por mucho tiempo.

Cada 10.000 afios puede haber una mutacién.

No sirve para identificar individuos, pero si para
grupos filogenéticos.

Tipos de enfermedades: obesidad, Parkinson.

Se hereda porvia materna.

Homo sapiens (200.000 afios).
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(Homo sapiens)

CONCEPTO

enoma, del griego ge-o, que genera, y ma, accién. Es el
ADN, contenido en 23 pares de cromosomas en el niicleo de
cada célula.

Las células somaticas tiene 46 cromosomas, la mitad, 23,
son diferentes entre si; pero en los otros 23 siempre habra
uno igual a cada uno de los anteriores 23, para formar pares
iguales.

Las células reproductivas (gametos) solo tienen la mitad del
numero total de cromosomas propios de la especie y se
llamaran haploides, en tanto que las somaticas se llamaran
diploides.

El ADN — o genoma haploide — (es decir, una sola
representacion de la espiral) tiene una longitud aproximada
de 3.200 millones de pares de bases del ADN (3.200 Mb), y
contienen de 20.000 a 25.000 genes.

Si tomamos el ADN de una determinada persona, sin
importar sexo, raza, region, origen, y lo comparamos con
otra diferente persona, veremos que existen variaciones;
ello se debe a que ciertos fragmentos de la hélice de ADN se
comportan de extrafia manera.

Existen variaciones, que no significan nada, no afectan, como
el cambio de una base por otra al formar un nucleotido;
algunos llamaron a esta parte del c6digo epigrafe de ADN
“basura”; pero hay otras variaciones en los fragmentos que si
producen alteraciones, son MUTACIONES.

Pero también, dentro del genoma humano, existen
variaciones de una sola base, o repeticiones de fragmentos
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de ADN, o repeticiones de fragmentos completos que estan ligados a
enfermedades. En el caso del ALZHEIMER, hay mas nimero de copias.

Existe el exceso de informacion, como su defecto, la desaparicion de un
trozo de informacion se denomina DELECION.

En forma didactica: si hay una frase que se repite cada tanto en ciertos
parrafos, al leer en forma ordenada, al encontrar las repeticiones operaria el
mecanismo del salto; pero en ese salto se equivoca a veces y a veces se salta de
una a otra, o se deja de leer un parrafo, o poner otro. Hay parrafos muy largos
que se repiten del tamafio de 2 mega bases; 2 millones de bases; que seria
como repetir varias paginas o volimenes de un libro.

Utilizando la tecnologia de chips de ADN, se puede interrogar la totalidad del
genoma, cuantas copias existen de cada una de las regiones.

El estudio del genoma humano es EL. PROYECTO INTERNACIONAL
HapMAP, que es un catilogo de variaciones genéticas de la especie humana,
tomado del andlisis de individuos de Nigeria, Tokio, Japon, Pekin, EE. UU. y
parte de europeos.

Toda la diversidad humana ha tenido un origen comun, que ha de interpretarse
a través del ADN, que al final del cualquier concepto, es la molécula de la

vida.

Nacimos de una célula que tenia en su interior una molécula de ADN, con la
capacidad de copiarse a si misma. Aquella molécula original era muy distinta
al actual ADN, en el transcurso del tiempo, se ha copiado enésimas veces, y en
algtin momento de replicacion, sin dudarlo, hubo errores y la molécula
resultante diferia en unos pocos 4tomos. Cada vez que se cometia un error en
el proceso de copiado del ADN, el error se incorporaba a la molécula
haciéndola mas compleja, con nuevas propiedades, o desapareciendo algunas
deellas.
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ANOMALIAS —- ENFERMEDADES

en=Cistron. Genes dominantes y recesivos. Genotipo y
fenotipo. Anomalias y enfermedades. Importancia. Causas:
adquiridas o heredadas. Algunos casos.

Genes dominantes y recesivos — Genotipo y fenotipo.
GEN, actualmente se denomina CISTRON.

En las leyes mendelianas, se ilustra sobre los caracteres que
aparecen son dominantes y los que sin desaparecer estan
latentes para aparecer en futuras hipotéticas generaciones
son los recesivos (se supone que hasta la cuarta G, si no
aparecen tienen la posibilidad de que no vuelvan a aparecer).

El gen que esta en lo profundo, en la intimidad del ADN de
las células, formara el GENOTIPO, y el gen que aparece
manifestandose serda el FENOTIPO.

Anomalias y enfermedades

La anomalia, sera un defecto que apareciendo no progresa
en agresividad ni en lo somatico. Generalmente algunas
pueden ser saneadas con cirugfa, como el caso de la
polidactilia. Y en su mayoria son dominantes.

La enfermedad, por el contrario, es galopante, agresiva, y
se trata ya con medicamentos o con cirugias.

Importancia.

Es de tener en cuenta; si en un cruce, uno de los padres porta
el gen de lo anémalo o enfermedad, existen posibilidades
de que algunos de los hijos porten la anomalia o
enfermedad. Si ambos padres portan el gen de laanomalia o
enfermedad, existe doble posibilidad de que los hijos
porten la anomalia o enfermedad. Todo en la posibilidad de
los genes dominantes o recesivos, de sustancias
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bioquimicas, del medio ambiente, u otras causantes estudiadas

cientificamente.
Otro problema se presenta, con los gemelos y los mellizos, o partos multiples.

Cruces entre consanguineos, dardn mayores posibilidades. El estudio del arbol
genealdgico asoma aqui con gran importancia en el Derecho de Familia.

Causas

1* ADQUIRIDAS
Las mutaciones, pueden ser adquiridas o hereditarias.

2*HEREDABILIDAD.
Muchas se transmiten por el esquema mendeliano, recesivo y dominante, otros
ligados al sexo.

Ya en la formacion de nucledtidos (azticar, base y fosfato), pueden darse
equivocos.

Ora, en la formacion de la doble cadena de nucleotidos—ADN, y escogencia de
bases compatibles quimicamente ADN = (A-T) (G-C) o ADNm = (A-T) (G-
U).

También cuando el ADNm, (transformado en ARNm) toma los amino4cidos,
para la formacion de proteinas (estructurales o funcionales), al tomar
nucleodtidos no afines a la formacion de la proteina especifica, la proteina no es
satisfactoriamente estructural (somatica) o funcional (fisiologica).

También ha de estudiarse, el ADN mt (ADN mitocondrial) pues alli se
encuentran fundamentalmente enfermedades.

En resumen, todo depende, en su estudio, de la pericia con que se maneje el
“Genoma Humano™.

ALGUNOS CASOS VARIADOS. (Yacomo dominantes o recesivos):
o Polidactilia, en grado maximo, un dedo supernumerario (en manos o pies);

o hasta en manos y pies.
o Braquidactilia, cortedad en la falange media de los dedos.
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Sinfalangia, fusion de falanges.

Ectrodactilia, falta de varios dedos, mano en forma de pinza.
Aqueiropodia, ausencia de manos o pies.

Albinismo, ausencia de pigmento en piel, pelo e iris del ojo.

Epidermolisis ampollar, predisposicion de la piel a formar ampollas.
Xeroderma pigmentoso, excesiva sensibilidad de la piel a la luz solar.
Ictiosis congénita, el hombre “puerco espin”

Falta absoluta de dientes.

Sordomudez.

Daltonismo, no distinguir color verde del rojo.

Acromatopsia, ceguera total para los colores.

Hemeralopia, incapacidad para ver en la penumbra.

Catarata congénita, opacidad del cristalino (ojo)

Hemofilia, coagulacion deficiente de la sangre.

Ictericia hemofilica familiar, globulos anormales, sufren una ictericia
grave. _

Anomalia de Pelger, anormalidad en los globulos blancos (leucocitos o
neutrofilos) en individuos normales el nticleo de los leucocitos comienza a
tener una forma redondeada, luego cuando la célula alcanza su madurez, se
divide en varios lobulos unidos por delgados filamentos de cromatina.
Alcaptonuria, se manifiesta en la coloracioén roja oscura de la orina.
Xantoma tuberosum, se caracteriza por formacién de nddulos en las
articulaciones.

Idiotez fenil-pirtivica, considerable cantidad de 4cido fenil-pirivico
(C6H5CH2CO.COOH), que da una coloracion verdosa a la orina. Ademas
la orina se hace aromatica.

Corea de Huntington, afeccion grave, se manifiesta por movimientos
involuntarios y desordenados.

Esquizofrenia.

Maniaco-depresivos. (Trastorno bipolar).

Infeccion sifilitica. (Recordar treponema palido) (Fracastoro de Verona
escribe su Sifilo).

Displasia ectodérmica anhidrética, falta de glandulas sudoriparas.
Pecas.

Vellosidad abundante.

Calvicie precoz.

Astigmatismo, defecto de larefraccion ocular.

Parpados caidos.
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Glaucoma, afeccion del ojo, provocada por el aumento de la tension

endoocular.
o Retinitis pigmentaria. _
o Prognatismo, hueso, mandibula inferior alargado, desproporcionado.
¢ Toraxenembudo.
o Luxacion congénita de cadera.
o Predisposicion de virices. :
o Edema hereditario de las piernas.
o Resistencia a la tuberculosis.
o Diabetes, la hay insipida o de az(car.

“Optimo quien aprende oyendo al sabio
y bueno quien por si lo aprende todo”

Hesiodo
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Porcentajes causalidad del cancer
(Tomado de: Monografias. CANCER. Enviado por jvillalva. Anuncios

Google)

TUMOR, es cualquier alteracion “en el crecimiento” de un tejido, que
produce aumento de volumen o pérdida (caso cancer).

Los tumores se clasifican en benignos (NEOPLASIAS) y malignos

(CANCERIGENOS)

NEOPLASIAS — benignos

MALIGNOS — cancerigenos

Papiloma- masa protuberante en
la piel (ej.: quiste).

Adenoma — tumor que se origina
enlasglandulas o entorno aellas.
Lipoma — tumor derivado de
tejido adiposo (graso).
Osteoma—tumoren el hueso.

Carcinoma-cénceres en el epitelio (recubrimiento de
las células de un érgano). Comunes en la boca,
pulmodn, senos, estémago, colon, ttero.
Sarcoma—canceres en el tejido conectivoy de sostén.
Teratoma inmaduro-de origen embrionario.
Elteratoma puede ser benigno o maligno, en caso
maligno de llamainmaduro.
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NEOPLASIAS — benignos

MALIGNOS — cancerigenos

Mioma—tumor en el mtsculo.
Angioma — tumor compuesto de
vasos sahguineos o linfaticos.
Nevus — pequefio tumor cutdneo
pigmentado.

Tumor de Warthin —quiste en las
glandulas pardtidas.

El teratoma inmaduro, es con mucho, un tumor
ovérico, de afectacion a las mujeres en edad de
procreacion.

Se curan mediante extirpacion quirtrgica del ovario;
cuando se han extendido mas alla del ovario, se
recomienda quimioterapia y extirpacion.

Provienen de derivados normales del embrién, de las
capas endodermo- mesodermo -y ectodermo.

Un aspecto caracteristico del cancer es la propagacién
aotrossitios, a través de lasangre o delalinfa, se llama
METASTASIS.
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“Donde hay poca justicia es grave peligro teney razon”

Quevedo



(El hombre de Vitruvio)
Leonardo da Vinci

GENESIS DE LA HUMANIDAD

1. TEORIADE LA EVOLUCION ORGANICA.

generalizados. Descartando la generacion espontinea,
nadie pone en tela de juicio que los seres organicos

{‘ n biologia este concepto es uno de los temas mas
descienden de otros ya preexistentes.
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Algunos, apuntalando comentarios a este libro, querian que entre todos los
temas hubiera uno que abordara “el origen de la vida”. Quienes asi piensan
olvidan, que atn en las distintas ciencias que ocupan el intelecto humano, no
se ha podido dilucidar cudl fue el catalizador (chispa) que incendio o insufld
la vida. Quien alli se acerque con certeza cientifica ganara un Nobel, por ello
consideramos el tema, “insoluble”, desde ha mucho tiempo.

2. UNAPRESENTACION FILOSOFICA.

El primer problema abordado fue el cosmologico. ;Cuando y de qué manera
comenzd este cosmos que nos rodea y del cual formamos parte?

En el libro “Apuntes de Historia de la Filosofia”, de Humberto Ortega
Moreno, coautor de este libro, tomando los “Presocraticos”, menciona de
ellos la concepcion de elementos primordiales, simples y fantasticos.

Tales de Mileto invoca el agua. Anaximenes el aire. Anaximandro un algo
indeterminado “el 4peiron”. Pitigoras explicaba el arjé en e/ niimero (todas
las cosas son relaciones y proporciones que se expresan en nimeros);
también los Pitagéricos sostuvieron la doctrina de la trasmigracion (después
de esta vida, el premio es la felicidad, el castigo en trasmigrar en seres
inferiores). Parménides y Heraclito (Eleaticos) que el arjé estaba en el ser, (el
agua es, el aire es, todo es) (niegan cualquier mutacion entre los seres) (el no
ser es igual a la nada), Anaxdgoras, dice que el mundo microscopico esta
constituido por un sinntimero de particulas simples (después se llamarian
dtomos) indestructibles, eternas, inmutables llamadas “homeomerias”,
Anaxégoras entrevio que hace falta un ordenar, una mente, un “nous”.
Protagoras de Abdera dice que el hombre es la medida de todas las cosas, las
cosas son lo que el hombre dice de ellas al conocerlas.

Con todo, la teoria solo atrajo el interés hasta cuando Charles Darwin en 1859
publicd su libro “Origen de las especies”. Con evidencias detalladas y casos
convincentes, demostrd que la evolucion orgénica se habia producido. Y que
operando “la seleccion natural”, se iba ganando de los seres inferiores a los
superiores; o dentro de la misma especie con el perfeccionamiento de ciertos
o6rganos. Pero ligada a la “evolucion” viene la “adaptacién”, que en verdad no
es el tema central de este capitulo.

Presentamos la siguiente sinopsis, para ubicacion en el capitulo:
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3. APARICION DE LA VIDA ANIMAL SOBRE LA TIERRA.,

1| ARQUEOZOICA | Noexisten fosiles reconocibles, que evidencien directamente
seres vivos sobre la tierra.

2| PROTEROZOICA | Varios protozoarios marinos. Hacia el final, moluscos,
gusanos, y otros invertebrados marinos.

Trilobites, branquiopodos. Se establecen las mayorias de los
filum modernos.

3| CAMBRICO

4| ORDOVICIO Primeros peces (posiblemente de agua dulce),corales,

trilobites abundantes, moluscos diversificados.

5| SILURICO Dominan los ardcnidos marinos, primeros insectos
(artropodos —dpteros), aparecen los peces.

6 | DENONICO Primeros anfibios, peces con pulmones, tiburones.

7| MISISiPICO Cumbre de los crinoideos, difusion de tiburones primitivos.

PENSILVANICO Primeros reptiles, insectos comunes (artropodos), difusion
de los anfibios primitivos.

9 | PERMICO Extincion de muchos animales primitivos, surgen insectos
modernos, aparecen los quelonios.

Primeros dinosaurios, pterosaurios, mamiferos oviparos,
extincion de anfibios primitivos.

10 | TRIASICO

4. CRONOLOGIA GEOLOGICA

ERAS PERIODOS APARICION DE | ANTIGUEDAD EN
GRUPOS MILLONES DE ANOS

CUATERNARIA | HOLOCENO HOMBRE 0.8al
PLEISTOCENO

TERCIARIA PLIOCENO PRIMATES 40 a 50
MIOCENO
OLIGOCENO
EOCENO

SECUNDARIA | CRETACICO AVES 200
JURASICO MAMIFEROS a
TRIASICO 600

PRIMARIA ANTRACOLITICO REPTILES 1.200
DEVONICO ANFIBIOS a
SILURICO PECES 1.800
CAMBRICO INVERTEBRADOS

PRECAMBRICA| PRECAMBRICO | INVERTEBRADOS 2.000
ARCAICO . TRAZAS

ORGANICAS
(Segan Camille Arambourg. La Génesis de la Humanidad. EUDEBA. Pag. 8)
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5. ELHOMBRE EN LA SERIE ZOOLOGICA

Antes que todo, debemos ratificarnos, que el hombre, cualquiera que sea,
siempre pertenece a una misma especie, el Homo sapiens. Y QUE NUNCA,
O CASI NUNCA, el conjunto de caracteres que se asigna a una raza
determinada se encuentra reunido en un mismo individuo; y que un solo
hombre no es suficiente para caracterizar a unaraza.

Aceptamos que las clasificaciones (desde Linneo) solo sirven como
¢jercicio, o puntos de referencia, pero desechamos atn la general
clasificacion de negros, blancos y amarillos. Cientificamente aceptamos,
mutaciones a lo largo de muchos afios, o adaptaciones en el mismo
tiempo. Por ello desechamos la poligenesia y nos unimos a los
monogenésicos. En tal razon la siguiente presentacion la hacemos a
maneradeilustracion.

5.1. GRUPO DE LOS PRIMATES

1. HOMINIDOS (hombre)
2. MONOS o SIMIOS...
2.1 Platirrinos
2.2. Catarrinos...
2.2.1. Simios (Cinoformos)
2.2.2. Antropomorfos o Antropoides
3. LEMURIDOS o PROSIMIOS

5.2.LOS HOMBRES DEL PALEOLITICO SUPERIOR — EN EUROPA

* El tipo de Cro-Magnon (su nombre por el sitio donde fueron hallados los
cinco esqueletos humanos, en los alrededores de Eyzies.) Por las
caracteristicas de sus medidas craneales, aqui pertenccen los
DOLICOCEFALOS — el contorno horizontal subpentagonoide u ovoide)
(Adelante se presenta en el acapite de “Yerros de la Sociologia™).

Se caracterizaban por su alta estatura, robustos, cabeza grande, cara
ortognata. Denotan un desarrollo cerebral. Miembros largos y robustos.
Miembros superiores mas largos que los inferiores.
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* Eltipo de Chancelade.

Su esqueleto descubierto en 1888 en Chancelade (localidad proxima a
Périgueux, en Dordogne). Su talla es pequefia, no pasan de 1.55 m. Miembros
robustos con fuertes crestas para la insercion muscular. Su craneo
voluminoso, dolicocéfalo. La cara alta y ancha. La nariz larga y estrecha.
Pémulos prominentes. Mandibula fuerte, con menton prominente.

* El tipo de Grimaldi.

Se trata de los restos de una mujer de edad y de un hombre de unos quince
afios. Se encontraron en la misma sepultura De talla menor (1.60 m.). Con
cabeza hiperdolicocéfala. Cara baja. Frente recta. Boveda craneana elevada.
Abertura nasal ancha (platirrina). Toda la contextura los acerca al tipo

negroide.

5.3.LOS HOMBRES DEL PALEOLITICO SUPERIOR - DE AFRICA

* El esqueleto de Asselar.

Esqueleto descubierto en 1927 a unos 400 km. del afluente del Niger. Segun
sus caracteristicas se aproximan a los negroides de Grimaldi y del Cro-
Magnon. Dolicocéfalos, Anchos de nariz. Prognatismo acentuado.

* Hombres fosiles de Africa austral.

Aunque presentan muchos tipos diferentes, sus caracteres recuerdan a los
hombres de Cro-Magnon y a los negroides sudafricanos, algunos los
relaciona con los Bosquimanos.

* Hombres fosiles de Africa oriental.

En unas grutas se descubrieron fosiles humanos que diferian de los negroides.
Estatura de unos 1.80 m. Cabeza grande. Muy dolicocéfalos. Cara estrecha y
larga. Orbitas angulosas y altas. Nariz estrecha. Presentan parecido a los

hombres del Nilo.

5.4. LOS HOMBRES FOSILES DEASIAY AUSTRALIA

* 1os hombres de Pekin. _ s _
Se encontraron restos de cuatro adultos, un adolescente y dos nifias. Son
dolicocéfalos. Hay desarmonia en la cara corta y ancha. Orbitas
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rectangulares. Abertura nasal ancha. Ligero prognatismo subnasal. Presentan
caracteristicas del Homo sapiens fossilis.

* Los hombres de Wadjar (Java).
Se encontraron dos craneos, uno completo y el otro fragmentado. Uno de
ellos con desarmonia craneo-facial, con marcada prominencia glabelar

5.5. CONCLUSION.

La impresion general es que todos los tipos sefialados marcan unas
similitudes regulares, y a pesar de sus diferencias (muy individuales) hay
entre todos un aire “de familia”, lo que hace pensar que el Homo sapiens en
sus comienzos tuvo un conjunto de caracteres comunes, para deducir la
“monogenesia” que hemos venido sosteniendo.

La segregacion a través de los afios, a partir de un original comn, no hace
mas que sefialar pequefios cambios en muchisimos afios, y adaptaciones
ambientales en los mismos. Pero en todo caso, se concluye, de la misma
cepa.

6. UNASOMO A LA SOCIOLOGIA

Durante el siglo XIX surgieron algunas doctrinas racistas (raza, término no
muy aceptado por los bidlogos) que trataron de justificar el “orden” existente.

Aparecen entrelazados los MALTHUSIANOS y los SOCIAL-
DARWINISTAS.

El francés VACHER LAPOUGE, tejio la mas absurda de las tesis, en el
Congreso Mundial de Eugenesia, celebrado en EE. UU. en 1921, propuso
aniquilar lo que llam¢ la raza inferior, los “braquicéfalos”, defendiendo una
raza superior “los dolicocéfalos”. '

BRAQUICEFALOS. Craneo corto en el sentido antero-posterior. La cabeza
redondeada o tendiendo a cuadrada, en vez ser ovalada. Diametro antero-
posterior igual al lateral. Raza llamada a la extincion.
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DOLICOCEFALOS. Craneo con didametro antero-posterior superior al
transverso. Serian los hombres superiores.

OTTO AMMON acomoda la teoria Darwinista al desarrollo social. Identifica
el plano social, con el fendmeno biologico. Aplica en el plano social, las leyes
de la herencia.

LAPOUGE y AMMON, trabajaron en comun diferentes temas y estudiaron
promoviendo tesis que querian elevar a leyes. LAPOUGE llego a proponer la
explotacion y sometimiento de unos hombres por otros (y hasta naciones)
(Explotacion del hombre por el hombre).

El desarrollo de la humanidad, decian, se debe al choque de dolicocéfalos y

braquicéfalos. El dominio de la raza, que mas tarde defendio Hitler en su
concepcion de laraza aria. jRecuerdana GOBINAU y CHAMBERLAIN?

Hasta que el fildsofo MARCOS BASKIN los aplasto diciendo “Las
concepciones racistas son un enmascaramiento para el pillaje colonial...”

(De los apuntes “Conferencias de Sociologia General” Dr. Hernan Motta
Motta. Facultad de Derecho. UNAB. 1976).
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