Genética General. Grupos A y B. Examen Final, Parte 1. 29 de Mayo de 2019.

Apellidos Nombre

Firma:

1/4- Se tienen tres lineas puras (L1,
linea pura LO que es sensible al mismo hongo.
cuatro lineas para obtener las generaciones Fl y

L2 y L3) de Phaseolus vulgaris resistentes a un hongo y otra
Se realizaron todos los cruzamientos posibles entre las

F2 con los resultados que se indican en el Grados de Probabilidad Distribucién y?
esquema. Establezca una hipétesis genética que libertad 070 050 0.30 0.20 0.10 _ 0.05 _ 0.01 _ 0.001
explique los resultados indicando los genotipos de 1 015 046 107 164 271 384 664 1083
los individuos entre los paréntesis, realizando 2 0.71 139  2.41 322 460 599 921 13.82
las pruebas estadisticas pertinentes. (1,5 puntos) 3 142 237 366 464 625 782 1134 1627
Resistente L1 x LO Sensible Resistente L2 x LO Sensible Resistente L3 x LO Sensible
(___AAbb )I (___aabb ) ( aaBB )I (__aabb_ ) ( AABB )I (__aabb__ )
I I I
v v v
Resistente F1(__ Aabb ) Resistente F1( aaBb__ ) Resistente F1 (AaBb)
I I I
I I I
v v v
735 Resistentes( AAbb , Aabb) 767 Resistentes( aaBB , aaBb) 930 Resistentes(A bb , aaB )
( ) ( ) (AaB )
265 Sensibles( aabb ) 233 Sensibles( aabb ) 70 Sensibles( aabb )

Resistente L1 x L2 Resistente

Resistente L1 x L3 Resistente

Resistente L2 x L3 Resistente

( AAbb )I (__aaBB__ ) ( AADbb )I (__AABB ) ( aaBB )I (__AABB )
- I I I
v v v
Resistente F1 (AaBb) Resistente F1(___ AABb ) Resistente F1(___ AaBB )
I I I
I I I
v v v
947 Resistentes(A bb , aaB ) Todos resistentes( AA Todos resistentes( __BB )
(AB ) ( ( )
53 Sensibles(___aabb )

Los primeros dos cruzamientos se ajustan bien a proporciones 3:1 en la F2 (Chi2 con 1gl de 1,20 y
1,54 respectivamente < 3,84), lo que, vistas las Fl, sugiere que Ll y L2 difieren en un gen con

alelos dom/rec frente a LO.

Los cruzamientos L3xL0 y L1xL2 apuntan a una diferencia de dos genes independientes con proporciones
15:1 en la F2 (Chi2 con 1gl de 0,96 y 1,54 < 3,84).




2/4- Se tomaron tres ovocitos maduros de una misma mujer y a partir de cada uno de ellos se aislaron

el primer corpusculo polar (PB1l),

el segundo corpusculo

(PB2)

y el 6vulo segun el procedimiento

indicado en la figura A. Posteriormente se amplificdé y se genotipd el ADN de cada una de esos tres

tipos de células para cientos de miles de SNPs

(B) .

SNPs localizados en el cromosoma 15 para los cuales la mujer era heterocigodtica.

B)

Ovocito maduro con primer
corpusculo polar (PB1)

Extraccion
del PB1

Activacion artificial

para completar meiosis

En la figura C se indican las posiciones de siete

C)

rs11111111

1s2222222
PB1 PB2 Ovulo rs3333333
Ovocito con Extraccion Extraccion v v v rs4444444
segundo corpusculo (PB2) del PB2 del 6vulo
Amplificacién del genoma completo rs5555555
v rs6666666
Genotipado de SNPs
17777777

La tabla da los genotipos de la mujer que han resultado heterocigotos C/T para los siete SNPs:

rsl1111111 | rs2222222 | rs3333333 | rs4444444 | rs5555555 | rs6666666 | rs7777777
Cromosoma paterno C C C C C C C
Cromosoma materno T T T T T T T

La siguiente tabla presenta el resultado del genotipado de las células (dos bases separadas por una
barra indican que se han detectado los dos alelos y un guion indica que no hay alelo):

rsl1l111111 | rs2222222 | rs3333333 | rs4444444 | rs5555555 | rs6666666 | rs7777777
Ovocito 1 | PB1 C C C C c/T c/T c/T
PB2 T T T T C C C
Ovulo T T T T T T T
Ovocito 2 | PB1 T T c/T c/T c/T C C
PB2 C C C C C T T
Ovulo C C T T T T T
Ovocito 3 | PB1 - - - - - - -
PB2 c/T c/T c/T C C C C
Ovulo c/T c/T c/T T T T T

Realice esquemas de la meiosis méds probable para cada ovocito teniendo en cuenta que este cromosoma
tiene normalmente uno o dos sobrecruzamientos y puede haber casos de no-disyuncién. (1,5 puntos)
Ovocito 1:

C C C C C C C
a PBL  o-+----- et et o= +--
a PBL  o-+----- et et +=\ /-4 il +--
X
a PB2  o-+----- et et +=/ \=4-—-—- +--
a Ovulo o-+----- +-———- +-———- +-———- = = +-=
T T T T T T T
Ovocito 2:
T T T T T T T
a PBl  o-+----- o= o= - +-\ /-t —t-
a PBl  o-+-—-——4-\ /-4---—- - +-——-- et +--
X X
a Ovulo o-+-—--—--4-/ \-4----- - +-——-- et +--
a PB2  o-+----- o= o= - +=/ \=4-————--
Cc Cc Cc Cc Cc Cc Cc
Ovocito 3 (no disyuncién en MI):
C Cc C C C C C
a PB2 o-+-—--- o= o= et +--
a Ovulo o-+--—-—+--———4=\ /[—4--—-- +--
X
a PB2 O-4-————p-————p=/ \—4-—-—- +--
a Ovulo o-+----- +----= +----- +----- +--—-- +--—-- +--
T T T T T T T



3/4-

Maria Carlos
Felipe lI <¥> .
(F=0.156) Margarita Fernando |l
Felipe IV >ﬁMarana Fernando lI
\\\\\\\\\ Mariana

Carlos I

a) Calcule el coeficiente de endogamia de Carlos II. (0,9 puntos)

b) Diga explicitamente cual es el porcentaje esperado del genoma autosdédmico para el que Carlos
IT era homocigoto idéntico por descendencia. (0,2 puntos)

c) Carlos II fue el Ultimo rey espafiol de la rama de los Habsburgo y no tuvo descendencia. Se
cas6 con Maria Luisa de Orleans perteneciente a una rama aristocrdtica no relacionada con los
Habsburgo. En el caso de que hubieran tenido descendientes, ¢cual seria el valor aproximado
del coeficiente de endogamia de tales descendientes? (0,2 puntos)

a) F(Carlos II)= 0,166
b) 16,6%
c) Cero



4/4- Un nifio presenta retinoblastoma bilateral (enfermedad dominante con penetracién incompleta
causada por la deficiencia del gen RB1l) con varios tumores en ambos ojos. La funcidén de RB1 es
necesaria en la regulacidén del ciclo celular, de tal manera que la ausencia de funcidén desencadena
la proliferacién celular descontrolada. Se realizan cariotipos del nifio a partir de sangre
periférica y de dos tumores procedentes de distintos ojos, asi como de ambos progenitores. En
ninguno de los cariotipos se encontraron anomalias en el nimero o en la estructura de los
cromosomas 13. Ademés, a partir de ADN extraido de las mismas muestras, se analizd una bateria de
10 microsatélites (a-j) con localizaciones dispersas a lo largo del cromosoma 13. Los resultados se
dan en la figura. Establezca una hipdétesis sobre el origen de cada tumor, aventurando un consejo
genético sobre la descendencia futura. (1,2 puntos)

EEMasama 1e ANALISIS DE MICROSATELITES

normal
sangre tumor 1 tumor2 padre madre
locus RB1 —_— —

Los tumores en los dos ojos sugiere que el nifio es heterocigoto +- para la funcién de RBI1.

El tumor 1 podria ser resultado de una mutacién somatica puntual (no produce cambios visibles en el
cariotipo realizado) que anula la Unica copia funcional de rb.

El tumor 2 parece resultado de una recombinacién mitética. A la vista de que la pérdida de
heterocigosidad mantiene los alelos de la madre desde el marcador c hasta el telémero, es probable
que la madre sea portadora de una copia deficiente (tampoco se descarta la mutacién germinal en la
transmisién de madre a hijo). Consecuentemente, las constituciones serian estas:

Padre: Madre: Hijo(sangre) : Tumor 1: Tumor 2:

o © 0 Q o Q

++ ++ -+ 4+ 41+ T 1- -+ +-

Se recomienda un andlisis mas profundo para confirmar este esquema, evaluar el riesgo de
transmisién y procurar una solucién. Todo esto podria incluir secuenciacién del gen, analisis de
variantes ligadas si no se identifica la mutacién (pueden ser marcadores préximos) y reproduccién
asistida (seleccién de embriones) para evitar nuevos casos. Se valora que, hasta cierto punto, el
alumno deje volar la imaginacién sugiriendo estrategias.



