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RESUMEN

Historicamente en nuestro pais la formacion de técnicos de la salud de nivel medio
y de licenciados de nivel profesional se efectia y desarrolla en niveles educativos
diferentes. Debido al desarrollo alcanzado internacionalmente por la medicina
transfusional, anteriormente conocida como banco de sangre se hace necesaria la
formacion de personal capacitado y entrenado en ese perfil. La genética responde
al interés de contribuir a la formacion de un estudiante capaz de reconocer esta
asignatura como una disciplina indispensable en la formacion de un tecndlogo de
medicina transfusional, teniendo en cuenta que los sistemas antigénicos,
leucocitarios y plaquetarios, asi como los del sistema mayor de histocompatibilidad
estdn determinados genéticamente.

Palabras clave. GENETICA/educacion; BANCOS DE SANGRE; TRANSFUSION
SANGUINEA/métodos.

INTRODUCCION

La genética como ciencia surge en 1900 como objeto de estudio tiene las
leyes que rigen la transmisién de caracteristicas que presentan los individuos y
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la determinacidn de causas a que obedecen las diferencias que se observan en
seres vivos que perfenecen a esa descendencia.

En su evolucidon esta ciencia ha atravesado por diferentes etapas:
1- época de la genética cldsica (1900 - 1930)
2- época del neoclacisismo (1930 - 1953)
3- época moderna (1953 hasta nuestros dias), a raiz del descubrimiento de
la molécula del ADN por lo que se considera como la época de la genética
molecular.

La ciencia de la genética originada a partir de que los experimentos de Gregor
Mendel que fueron publicados, demuestra que las caracteristicas hereditarias
estdn determinadas por unidades elementales denominadas genes. Aunque es
considerada ciencia moderna se ha desarrollado mucho en los Ultimos tiempos y
prueba de ello es el desciframiento de genes que conforman el genoma humano,
lo que abre grandes perspectivas para el mejoramiento de salud y por tanto
calidad de vida en préximos afio.

La genética comprende las bases tedricas y metodoldgicas de investigaciones
genéticas a nivel molecular, celular del individuo y la poblacion que permite el
estudio, caracteristicas, procesos, principios y leyes propios de estas unidades
bioldgicas centradas en estructura y funcion del gen, relaciones gen- gen y
gen- ambiente.

DESARROLLO

El proceso docente educativo se investiga como proceso Unico en el que
aparecen actividad educativa del profesor y actividad docente de los alumnos
como resultado de lo cual se garantizan la asimilaciéon de las bases de
asignaturas por parte de los educandos y trasformacién de los conocimientos
en solidas convicciones. El aprendizaje debe tener un cardcter desarrollador ya
que en la medida que los estudiantes van adquieren conocimientos desarrollan
habilidades, capacidades, convicciones y modifican sus valores.

GREGOR MENDEL

Conocido como padre de la genética moderna, desarrollé los principios de la
herencia estudiando 7 pares de caracteres heredados en el guisante
(chicharo). Los trabajos realizados por Mendel, en 1866, estaban olvidados, al
ho poder sus contempordneos aquilatar el valor de sus investigaciones. Pasaron



34 afios hasta que en 1900 otros cientificos llegaron de manera independiente
a los mismos resultados, y solo después se conoce de esos brillantes trabajos,
que en honor a su verdadero descubridor le dieron su nombre. Mendel no tiene
la suerte de ver coronado su trabajo con el éxito, ya que este descubrimiento
se realiza 16 afios después de su muerte.

Los genes son responsables en gran medida de nuestras vidas. A partir de
aumentar el conocimiento de nuestros genes, de las relaciones con los de otros
organismos, y conociendo mds de nuestros antepasados y nuestra evolucién
como especie, estaremos en capacidad de participar en esta revolucién
cientifico técnica con incidencia en la vida de la sociedad.

Para sus experimentos utilizo el guisante (chicharo) por ser plantas que se
autofecundan y presentan caracteres alternativos. Los tipos paternos eran
lineas puras que presentaban tipo de herencia mds sencillo al originar solo
individuos iguales a ellos mismos.

Numerosos resultan los experimentos realizados que le permitieron enunciar
las siguientes leyes:
1- Ley de la unidad
2- Ley de la segregacién
3- Ley de la transmisién independiente.

Los miembros de un par de alelos se separan uno del otro en gametos. Ley de
la Segregacién.

Los miembros de diferentes pares de alelos se transmiten
independientemente y al azar uno del otro cuando se forman los gametos. Ley
de la transmision independiente.

Cuando se analiza el grupo sanguineo de distintos individuos algunos presentan
en sus glébulos rojos los antigenos A y B y se constituye el grupo sanguineo AB.
Estos antigenos estdn determinados por dos genes diferentes.

A esta caracteristica donde mds de dos alelos regulan el mismo cardcter se
denomina alelos mdltiples.

SISTEMA DE ALELOS MULTIPLES

Existen solo dos tipos posibles de alelos para un par de genes, en algunos
casos existen cientos de posibilidades ejemplo A1 A2 A3.E| conjunto de todos



los alelos distintos que pueden estar presentes en un par de genes se define
como sistema de alelos mdltiples.

RH INCOMPATIBILIDAD ABO

Su ausencia o presencia esta determinada por dos genes alelos con dominancia
completa D sobre d. Cuando la sangre no es compatible se produce reaccién
hemolitica entre madre y feto que ocasiona la enfermedad eritroblastosis
fetal, en el momento del parto se pueden presentar roturas en la barrera
placentaria de manera que una pequefia cantidad de hematies fetales pasan a
circulacion materna. Si la madre es negativa y el feto positivo los antigenos del
feto estimulan la produccién de anticuerpos anti RH en la madre y en un
préximo embarazo estos anticuerpos que si pueden pasar barrera placentaria
se transfieren a la circulacion fetal donde producen reaccién antigeno
anticuerpo

GRAFICO

La frecuencia de esta enfermedad puede disminuir por incompatibilidad entre
tipo sanguineo ABO. En cualquier glébulo rojo embrionario A o B que se filtre a
través de la membrana placentaria de una madre tipo O puede ser rdpidamente
destruido por los anticuerpos ya existentes antes que puedan formarse
anticuerpos anti RH, de este modo auque pueda existir incompatibilidad RH
entre madre e hijo la incompatibilidad ABO puede prevenir formacion de suero
anti RH.

Otro tipo de incompatibilidad es cuando se hace transplante de piel u érgano.
Una reaccion inmune que implica la produccidn de anticuerpo es la responsable
de ese rechazo y un segundo trasplante del mismo dador serd rechazado mds
rdpido. Cierto nimero de genes parecen encontrarse implicados en el rechazo
de ftransplantes y se denominan genes de histocompatibilidad.

La base cromosémica de la herencia la encontramos en procesos de division
celular, ya sea mitosis o meiosis, donde una célula transmite la informacion
genética contenida en genes a sus células hijas o un organismo a sus
descendientes.

Los genes se encuentran en posicion lineal a lo largo del cromosoma y al sitio
ocupado por un gen en el cromosoma se le denomina locus.



Los cromosomas solo se observan en metafase y se originan a partir de
cromatina que se observa en el periodo de interfase del ciclo celular, esta se
clasifica en: Eucromatina: Estado de condensacién que permite la expresion
genética. Heterocromatina: Estado mucho mds condensado y se clasifica en:
Constitutiva: Siempre inactiva y se encuentra en sitios especificos del
cromosoma. Facultativo: Puede existir en forma activa (descondensada), o en
forma inactiva y condensada, propio del cromosoma X.

En la (figura 4) se representa relacion ADN-Cromosoma. El ndmero 1
corresponde a molécula de ADN. En el nimero 2, vemos el ADN unido a
proteinas globulares, formando una estructura denominada "collar de perlas”,
formado por repeticion de unidades que son los "hucleosomas", que
corresponderian a cada perla del collar.

En el nimero 3 se pasa a una estructura de orden superior y se forma un
"solenoide". En el nimero 4, se aumenta el empaquetamiento, formando la fibra
de cromatina, nuevos "bucles". En el 5, llegamos al grado de mayor
espiralizacién y compactacion, y se forma un denso paquete de cromatina, que
es en realidad, un cromosoma. El total de la informacién genética contenida en
cromosomas de un organismo constituye su genoma.

El ADN esta formado por dos cromdtidas unidas por centrémero, que
interviene en el movimiento de cromosomas durante division celular. El
centrémero divide al cromosoma en brazos cortos p y largos q. El extremo de
cada brazo se denomina telémero.

Segln posicion del centrémero los cromosomas se clasifican en: metacéntrico:
centromero en posicion central. Acrocéntrico: centrémero cerca de los
extremos originando brazos muy cortos y brazos largos. Submetacéntrico:
centromero lejos del centro.

El conjunto ordenado de cromosomas seguin su clasificacién, constituye el
Cariotipo. (Figura 7)

GAMETOGENISIS

EL gameto génesis es el proceso bioldgico por el que se obtienen células
sexuales haploides o gametos. En el ser humano se determina tempranamente
en el desarrollo embrionario una estirpe celular germinal que migrard hacia
génadas recién formadas.



ESPERMATOGENISIS

En el varon comienza en la pubertad cuando los testiculos segregan grandes
cantidades de Testosterona y asi las células sereroli de los testiculos
desarrollan timulos seminiferos en cuya formacién participan las células
germinales primordiales que a través de sucesivas mitosis originan
espermatogonias que ocupan un sitio bajo membrana basal de tumulos
seminiferos y que dardn lugar al espermatofito primario, célula a partir de la
cual comienza la meiosis en el hombre y continda sin interrupcion hasta la
formacidn de espermatozoides.

Las células obtenidas al concluir la meiosis I, reciben el nombre de
espermatofito secundario y al concluir la meiosis II dan lugar a 4 células
denominadas espermdticas, que sufren cambios dramdticos en su forma y
organizacién interna para finalmente formar el espermatozoide, que estd
constituido por: cabeza, porcién intermedia y cola.

La cabeza queda desposeida de citoplasma y estd ocupada por el nicleo
haploide extremadamente condensado y por una vesicula denominada
acrosémica, situada por delante de la envoltura nuclear y que estd llena de
enzimas hidroliticas. La porcién intermedia contiene grandes mitocondrias que
son fuente de energia requerida para velocidad de traslacion de
espermatozoides. Por su parte la cola contiene microtdbulos cuya disposicién
permitird su rdpido desplazamiento desde la red de tubos del testiculo hasta
las trompas uterinas, sitio en el que debe alcanzar y fecundar el ovulo.

Ovogénesis En la hembra las células de estirpe germinal u ovogonias
proliferan mitéticamente, pero muy tempranamente, alrededor del quinto mes
de gestacion, entran en meiosis, deteniéndose division en el diploteno, que se
denomina aqui dictioteno. En este momento los cromosomas, que estdn
apareados con sus homdlogos, detienen terminalizacion de los quiasmas y se
descondensan parcialmente, reconstituyéndose la membrana nuclear. Se activa
transcripcion y sintesis proteica de sustancias de reserva (vitelo) y de
productos directores de primeras etapas del futuro desarrollo embrionario,
que dardn explicacién al fenémeno genético conocido como efecto materno A
esas células se les denomina ovocitos primarios (detenidos en meiosis I) y ya
estd todo su conjunto formado en el momento del nacimiento.

A partir de la pubertad, en cada "ovulacion" un ovocito primario ftermina
meiosis I y se forma el primer corplsculo polar y un ovocito secundario que
entra en meiosis II, deteniéndose en metafase alrededor del dia 14 del ciclo



ovulatorio. Se libera entonces el évulo del ovario (ovocito secundario detenido
en meiosis IT) a trompa de falopio, donde se fecundara.

La fecundacidn es la union del ovulo con el espermatozoide, constituyéndose el
cigoto diploide. Tras la entrada de un espermatozoide dentro del ovocito
secundario, éste termina la meiosis II, dando origen al évulo propiamente dicho
y al segundo glébulo polar.

Los cromosomas se descondensan y se reconstituyen membranas de dos "pro-
ndcleos", siendo el masculino sensiblemente mayor que el femenino.
Inmediatamente se fusionan ambos nlcleos (cariogamia), constituyéndose el
ndcleo del cigoto. Al existir 23 pares de cromosomas homélogos, la distribucién
al azar en anafase I de los mismos 2 exp. 23 = 8.388.608 posibles
combinaciones para cada gameto, es decir, 2 exp. 46 = 70 billones posibles
cigotos distintos, (nicamente en base a poseer diferentes combinaciones
cromosomicas. Tal cifra quedard mucho mds agrandada al considerar
entrecruzamientos  entre  homdlogos, que  originan  innumerables
recombinaciones alélicas.

El citado proceso produce variantes en base a recombinaciones sobre una
variabilidad genética preexistente. La creacion de novo de variabilidad se debe
al fenémeno de mutacion genética, que origina nuevos alelos mutados a partir
de los mds difundidos en esa poblacion. La enorme variabilidad de genomas
humanos distintos explica la gran diversidad fenotipica humana y es la base
para la evolucién de la especie por medio de la seleccién natural.

El 6vulo es el gameto femenino, mientras que el espermatozoide es el
masculino. Como estos gametos llevan sélo la mitad del cddigo genético reciben
el nombre de células haploides. El évulo fecundado contiene también Ila
aportacion genética del macho y, por ello, se llama diploide.
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Figura 5. Relacion ADN- cromosoma
Estructura del Cromosoma: Cromosoma =
ADN + Proteinas

cromatida

cinetécoro /

microtibulos centromero

Figura 6. Estructura de un cromosoma
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