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Ubicacién de los genes

Organism Constituent Nucleus containing  Enlargement of One gene, a
(human) cells two sets of 23 part of a pair of functional region
chromosomes chromosomes of chromosomal
(each set constitutes DNA
a genome)
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Los estudios genéticos estan muchas veces orientados a
determinar la variacion existente en las poblaciones y a entender
como se transmite de generacion en generacion
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Desarrollo de caracteristicas

La informacion genética indica el tipo de
proteinas que se pueden sintetizar

Las proteinas pueden: formar parte de
estructuras, receptores de sefales,
transductores de sefales, reguladores de
procesos bioquimicos o fisiologicos,
catalizadores de reacciones quimicas

Las caracteristicas se desarrollan a partir de
procesos bioquimicos y fisiolégicos.
Procesos modulados por sefiales del medio
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Cuantificacion de la variacion genética (&) (@)

» Medicion de caracteres cualitativos
(forma, color, resistencia a enfermedades)

» Medicion de caracteres métricos
(productividad, madurez, volumen)

* Marcadores moleculares (microsatélites)
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Componentes de varianza fenotipica (&)}

» El componente genético de la varianza
fenotipica (VG) se puede descomponer en
VG =VA+VD +Vi

» La heredabilidad es una razén entre la
varianza estimada para factores genéticos
y la varianza fenotipica total (h2 = VA /VP)

» Pero solamente los componentes
genéticos asociados al desarrollo del
fenotipo son heredables.
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Fenotipos métricos

» Los genes no son los unicos responsables de
todas las expresiones fenotipicas. Las sefiales
provenientes del medio pueden modificar
procesos 0 mecanismos de control que hacen
variar la expresion fenotipica.

Los fenotipos métricos o cuantitativos son mas
influenciados por la accion de las sefales del
medio y existen metodologias que permiten
estimar el efecto de cada una de ellas.

La heredabilidad es un valor que estima cuanto
de la variabilidad de la expresion de un caracter
en una poblacion podria atribuirse a factores
genéticos.
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Marcadores moleculares

Enzimas de restriccién reconocen zona
palindrémicas

Cortan el DNA y generan extremos pegajosos
Los fragmentos se unen por
complementariedad de bases

Cl“ T-ﬂ,qe
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Microsatélites

- Secuencias cortas repetidas

- - pohprmas
° ReCOnOCIdOS por [ Microsatellite repeats

P Dominant dissase allele

endonucleasas especificas SIS Mol car matkers

» Secuencias especificas por
individuo (huellas dactilares
moleculares)

PCR products
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Figure B Thirty-four populathons from the Cobambia River; inlorioe
populations (F, G, H) form two separal [spring ver-
surs suamimer alf). Otbsee Bife history raits abao separabe these linesges
I thee same pattern. {From Waples et al, 2004.)

¥, G, H summer/ fall
o
B
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Técnica Southern para identificacion de ﬁ @

ot
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Frecuencia génica

Gene Frequencies at Five Polymorphic Loci in the Club Moss
Lycopodium lucidulum

Locus  Allele Woodridge, CT Litchfield, CT Binghamton, NY New Lebanon, NY
PCM

0.00 0.00 0.50 0.00
0.86 1.00 0.50 1.00
0.14 0.00 0.00 0.00

(.68 1.00 1.00 075
0.00 0.00 0.25
Gal'p-1
1.00 0.52 0.91
0.00
Gol'D-2
1.00
0.00

0.50

Sowrce: Levin and Crepet 1973,
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Variacion genética dentro de las poblacione ) @ Diversidad Genética

e La variacion entre los individuos dentro de las
poblaciones se produce por el tipo de alelos que
ellos portan y que determinan la frecuencia de & ©
esos alelos dentro de la poblacién. — e

El conjunto de genes transmisibles constituye el \7%
conjunto genético de variabilidad : gy

La frecuencia de los genes dentro de la "\

poblacién cambia a lo largo del tiempo debido a RSy B —

factores tales como: mutaciones, seleccion H;: W 2

natural, aleatoriedad (deriva genética), tamafio 1 B/ feroncr amom

desigual de las familias, migraciones (flujo - ilfeencs amang populaons dependcoton o dri

génlco) Within individual variation tion of alleles among populations, and population size),

%“}‘?:

|
J o Within population v.

Figure 111 Aspoec poal
three fundamental s

Chromasemes
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Variacion genética entre poblaciones (1) Variacion genética y tamafo poblacional

 La variacion genética entre las » Mientras mayor es el tamafio de la
poblaciones ocurre porque se encuentran poblacién mayor es probabilidad de

dispersas alo largo de un territorio. mantener una alta variabilidad genética
* Son pocas las especies que pueden ser poblacional.

panmicticas y que se distribuyan a lo largo

de extensas éareas.

 Estas diferencias genéticas de

La variacion genética en una poblaciéon se
correlaciona positivamente con el tamafio

poblaciones geograficamente separadas ppblgcion,al, con el tipo d_e habitat y con la
constituyen un componente critico de toda distribucion de las especies. (Frankham
la diversidad genética. 1996)
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Variaciones genéticas entre
poblaciones

TABLE 11.5 General Correlates of Genetic Variation among Population

1. Genetic variation within species will be positively correlated with population size.
2. Genetic variation will be positively correlated with habitat area.

3. Genetic variation will be greater in species with wider ranges.

4. Genetic variation in animals will be negatively correlated with body size.

!
6
7
8
9

Genetic variation will be negatively correlated with rate of chromosomal evolution.

. Genetic variation will be positively correlated with population size across species.

. Genetic variation will be lower in vertebrates that in invertebrates or plants.

. Genetic variation should be lower in island populations than mainland populations.
. Genetic variation will be lower in endangered species than nonendangered species.

Sonrce: After Frankham 1996.
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Heterozigocidad y Diferenciacion
entre poblaciones

TABLE 11.4  Mean Total Heterozygosity (H;) and
Proportion Due to Among-Population
Differentiation (Dy;) in Several Major
Taxonomic Groups

Number Number
Taxon Hy  ofspecies Dy of species

Vertebrates
Fishes 5.1% 195 0.135 79
Amphibians  10.9% 116 0.315 Ex]
Reptiles 7.8% 85 0.258 2
Mammals 6.7% 172 0.242 57
Birds 6.8% 80 0.076 1a

Invertebrates
Insects 13.7% 0.097
Crustaceans 5.2% 0.169
Molluscs 14.5% & 0.263
Others 16.0% 5 0.060

Source: Ward et al. 1992,
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Heterocigosis y tamafo poblacional

Las especies con mayor diversidad tienen poblaciones
mas grandes y ocupan un area mayor. Lo que no
significa necesariamente que tengan una mayor
viabilidad que las poblaciones pequefas.

Aunqgue una alta heterocigosis puede estar
correlacionada con la eficacia bioldgica, no todas las
especies y poblaciones tienen un alto nivel de
heterocigosis dentro de las poblaciones (HP) y no hay
un nivel estandarizado de heterocigosis.

Los niveles tipicos de heterocigosis pueden variar
grandemente entre los grupos taxonémicos.
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Historia de Vida y Ecologia versus
Heterozygocidad

TABLE 11.3  Ecological and Life History Correlates with Heterozygosity

Occupancy of different life zones

Cosmopolitan and temperate + tropical > tropical > temperate > arctic
Degree of endemism

Species with broad geographic distribution > endemic species
General habitat requirements

Overground > arboreal or aquatic > underground
Degree of specialization

Generalists > specialists
Climatic conditions

Species inhabiting ecological extremes > regions of broader climatic variation
Degree of territoriality

Monterritorial > territorial

Body size

Small > medium > large > very large

Note: Organi haring a given life history trait to the leit of the = symbol tend to have
greater hete ty than organisms with a different life history to the right of the > symbol.
Sowrce: After Nevo et al. 1984,
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Heterosis y eficacia biolégica

La falta de relacién entre la variabilidad genética y el
éxito poblacional que se muestran en algunos resultados
podrian derivar de la dificultad de medir la variacion
genética asociada la capacidad de responder a sefales
del medio.

La variacion detectada corresponde mas bien a la
variacion neutral.

Es posible que si se tuviera mediciones de la variacion
en la variacién que afecta mayormente a la eficacia
biolégica, una baja heterocigosis debiera estar
correlacionada con poblaciones poco exitosa.

Mientras que el valor absoluto de heterocigosis puede
no ser un indicador de riesgo, la pérdida de
heterocigoisis en una poblacién podria indicar
problemas.
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Mutaciones

Las mutaciones son la fuente primordial de
nuevos alelos que permiten el aumento de la
variabilidad genética poblacional.

Se generan en el proceso de la duplicacion del
DNA en el periodo S del ciclo celular y aun
cuando existen sistemas de reparacion de los
errores, aparecen delecciones, duplicaciones o
reemplazos de nucleotidos con una tasa de 10-4
a 10-6 por locus por generacion.

La mayor parte de las mutaciones son
selectivamente neutrales, esto es, no afecta la
eficacia bioldgica.
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Fuerzas que afectan la variacion genética

poblacional

Mutaciones

Deriva genética

Flujo génico

Depresion endogamica
Depresion intercruzas
Seleccion Natural
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Mutaciones 2

Aquellas mutaciones que afectan la eficacia
bioldgica son mediana o fuertemente
deletéreas.

Sus efectos en tiempo dependen del grado de
dominancia que tengan.

La acumulacién de mutaciones deletéreas lleva
a una disminucion violenta del tamafio
poblacional por una pérdida de la eficacia
biologica (Mutational meltdown).

Tamafios minimos poblacionales de 100 a 1000
individuos tendrian una alta probabilidad de
Mutational meltdown
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Diversidad genética pasada

B Differentiation

H B Diversity
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Figure 112 Relative contribution of past
populations of lake trout (Saloelins
mamuiycnsh) o gene diversity in the population
asa whole, Hp. Values above the horizontal
line indicate populations that contribute more
than average Lo dive tlues below the
line indicate pops at contribute less
than average to g srsity. Contribue
tions ane divided in two components; one in-
dicates contribut al diversity of a pop
ulation due to its differentiation from ather
populations (in gray ), and the other contribu-
tions due o their own level of diversity (in
black). (Modified from Guinand et al. 2003.)
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% variance remaining

5 & 7

Generation

Figure 113 Average percentage of genetic variance remain-
ing over 10 generations in a theoretical, idealized population
atvarious genetically effective population sizes (N ). Varia-

tion is lost randomly through genetic drift.
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Deriva Genética

Son fluctuaciones aleatorias de las frecuencia
de los genes en las poblaciones.

Algunos genes solo por azar no quedan
representados en la proxima generacion.

La deriva genética lleva a una rapida pérdida de
variacion que se manifiesta en forma dramatica
en poblaciones pequefias donde pueden fijarse
algunos genes y desaparecer otros.

La probabilidad que un alelo eventualmente se
fije en una poblacion es igual a la frecuencia
inicial del alelo. Si la frecuencia del alelo a+ (p0O)
era 0.80, la probabilidad de fijarse seria 0.80 y
la de alterno 1 — 0.80 = 0.20
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Demostracién experimental de la deriva
genética

Genotype st/s st/s st/st
of fly bw/bw bw/bw™ bw™ /b’

Phenotype ~ White eye  Light Reddish
of fly orange eye  orange eye
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Pérdida de heterocigocis en especies de

. . - Disminucion dréstica del tamafio poblacional
mamiferos segun estado de conservacion

» La pérdida de heterocigosis en poblaciones
naturales es mas lenta de los esperado usando
marcadores bioquimicos o moleculares, debido

e al efecto de seleccion natural

B Endangered
0 Vulnerable

AR Cuando se genera un cuello de botella por
L’.h“t:fiiL'.f;.ﬂ! R::';'T“laa";fii‘""“-‘."{:i!‘r“.m disminucion drastica del tamafio poblacional, la
\l ars for 80 mamma ~F‘u_|r- ACCordIng 1o con-

servation st (basec o Hilton-Taylor 2000) pérdida genética depende de la magnitud de la

Predictions we

species declined instantl: l|"lh i i i6 [ .
ETEEre ) e decind oyt b disminucién y de la tasa de crecimiento
L L i mained there for a century. (Modified [n\lll 1
% losss oF heterorygosity /100 years Amas and Balmford 2001.) pOSterlor.

Los alelos raros normalmente se pierden mas
rapidamente.

Number of species
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Cuellos de botellay recuperacion de Pérdida de alelos raros en
la heterozigocidad ~ = poblaciones aisladas

Fe L, Ny=2

F e, Ny = 10

Allelic richness

Average heterozygosity (%)

—

1
[ [ 0" 1

1 ]
1000 10,000 100,000
N,

Time in generations

Figure 115 After a bottleneck, genetic variation (as meas-
ured by average heterozygosily) very slowly recovers, Recov- Figure 11.6 Rare alleles are lost from small, isolated popula-
ery is quickes! when populations have a high growth rate (r = tions of an endangered daisy (Rufidosis leptorriynchoides) in

11y, and when the bottleneck is less severe (founding number ! e
N, = 1 or greater). (Modified from Nei 1975.) Australia. (Modified from Young et al. 1999.)
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Flujo Génico &) 4 Depresion por endogamia

: L Endogamia (inbreeding) apareamiento entre parientes
* Se refiere al movimiento de genes de una cercanos, que aumenta la homocigosis dado que los

poblacion a otra parientes mas cercanos comparten genes iguales.

. . T La endogamia puede llevar a una disminucion de la
« Elintercambio de individuos entre eficacia biologica ya sea por expresion de genes

poblaciones tiende a homogenizar la deletéreos al estado homocigético o por pérdida de

. . y o . heterocigosis.
composicion genetica de las pObIaCIOneS' La dominancia puede prevenir los efectos deletéreos de

» La deriva genética tiende a crear i'glénos genes. . _ ” ol
; i ; a depresion por endogamia se mide comparando la
diferencias er]trg ,poblac[o_nes separadas eficacia biolégica de los organismos que se intercruzan
(aumenta variacion genética entre con los que derivan por endocruzas.
poblaciones), el flujo génico tiende a Lo opuesto a depresion por endogamia es heterosis o

. . ) ) vigor hibrido.
reducir dichas diferencias. g
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Depresion por endogamia en
poblaciones de osos grises

Slope = - o — eding depression o
7 ding load” B = s ar population
Inbrceding load X e P ]

:
time period,
bears and ha
g

hwn

Log fitness (fecundity or viability)

L ]
025 05 075 Lo
Inbreeding coefficient (F)

Propaortion of populat
SonopEry

i 1 1 i /-
100 120 140 160 180 .
Figure 1.7  Inbreeding depression is the difference in fitness Time (years)
between outbred individuals (dotted ) and inbred
ones (solid line, F = 0}, If inbred individuals were as fitas out-
bred individuals, their fitness w along thy stted line,
sl when inbreeding depres , their fitness lies
along a solid line of slope, -5, whe slope is the “inbreed-
ing load.” Individual A has a lower inbreeding load than indi-
vidual B, which is more inbred. (Modified from Keller and
Waller 2002.)
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Depresion por intercruzas

» Se refiere a la disminucion de la eficacia
biologica por la introduccién de genes de
otras poblaciones que no interactian
adecuadamente entre si.

También podria producirse por falta de
compatibilidad genética

Weekly survivorship

Week post release into wild

Figure 11.8  Inbred white-footed mice, (Peromyscus letcopus)
(open circles), had lower survivorship than outbred individu-
als (solid circles) after release into the wild. Wild-caught mice
were used to found an inbred and outbred line, and descen-
dants of these mice were released back into the wild and fol-
lowed for 10 weeks. (Modified from Jimenez et al. 1994.)
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Adecuacion bioldgica de

: Seleccién natural
descendencia

Capacidad de los genotipos de
desarrollarse, alcanzar su estado de
madurez y reproducirse traspasando su
genoma a la préxima generacion

La seleccion natural maximiza los éxitos
= rr—— reproductivos en las poblaciones

Outbrecding

Offspring filness

Inbroeding
deprossion

Relatedness of parents

naturales.
relatedness of parents, Closely related parents produce inbred . . . -
m“:'irl.t‘-::.»‘,mi fit than Il\l}‘ﬁ(‘ of uan\'Ialul }t\runls of the T lene e | pote NCI al d ee I iminar I 0S al e | 0S

5, ng, to “inbreeding depression,” When par-
» unrelated, fitness rises yielding hybrid vigor or “het- t z =z
parents are more distantly related, some decline in d I d I p bI
wccur (outbreeding depression) and usually at e e e reOS e a O aC I O n -
some point, offspring from crosses between species are far
less fit, even to the point of inviability.
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Figure 1.9 Offspring fitness is influenced by the degree of




Conclusiones - 1 \ Conclusiones — 2

La pérdida de variacion genética puede tener un

» Lavariacion genética juega un importante efecto negativo en la eficacia biologica y
papel en la biologia de la conservacion. ggg?;c%qlgg cambios adaptativos en las

* Lavariacion genética proporciona la materia La pérdida de variacion ocurre en poblaciones
prima en los procesos adaptativos y es pequefias a través del efecto del fundador, de la

critica en los cambios evolutivos continuos deriva genética y de la endogamia.

« Lavariacion ocurre en tres niveles: dentro de La variacion adaptativa entre las poblaciones
los individ q de | blaci puede erosionarse cuando poblaciones aisladas
0s Individuos, dentro de las poblaciones y experimentan flujo genético por acciones
entre las poblaciones humanas, directamente por la via de la
translocacion o indirectamente facilitando la
dispersion por cambios producidos en el
ambiente.
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Programa de Recuperacién de Salmones en
el nor-oeste de USA

NOAA's National Marine Fisheries Service
Groom MJ, GK Meffe y CR Carroll. 2006. Principles ot o Sl ey Pl econery Dot
of Conservation Biology. Third Edition. Sinauer e
Associates, Inc., Sunderland, Massachusetts.
Capitulo 10: Conservation Genetics: The Use and
Importance of Genetic Information

Ver también: www.sinauer.com/groom
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Evolucion de frecuencia genética =Y Relaciones filogenéticas usando DNA (g% @
dentro y entre poblaciones =~ NaF mitocondrial

Figure 11.10 slution of gene fre- Population | o5 o015 |[a1s 1 =

‘;!“l‘"m'* “;!ﬂ““é‘c“: among popula- Papulation 2 |a15 06 015 " 075 015 010 }nm Do0 0 I 075 0.5 000 0.00

1ons over time, Schematic represen- ~

tation shows that the allele frequency ® g & R E 4 L

trajectories become increasingly vari- \0/_-\\\>/ w — _W
able among populations as a function

of isolation time. (Modified from Panmixia Change in Significant Monophyly within
Moritz 1994a,b.) frequency phylogenctic  populations

Structure

Figure 1111 Phylogenetic relationships.
among mitochondrial DNA haplotypes ob-
served in the bowfin fish (Auir cafon) reflect
deep evelutionary divisions. (A) Hand-drawn
parsimony network whene slashes indicate the
number of base pair differences between haplo-
types, which are largest between haplotypes
1-9 and 10-13. (B} The haplotype network is
superimpuosed pvera map of !

LUnited States showing the locations of origin
for each haplotype. (Modified from Avise et al.
1987.)
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Diversidad genética en peces =) | Criterios alternativos para priorizar la ﬁ
WAL i o . SVA U
amenazados del oeste de USA ~ conservacion segun filogenia = N\af

Threatened Fishes of Western Novth America
Tasens L H, [
Salmessidae (soret and salimon)

Onishymibias serks 182 u
5 95
w46 a3 a7 Shark
15/ 4

are
38/16
ws

* Lampry

Salmon

Toad
345 - : | 4 J

Snake
Figure 11.12 Alternative criteria for prioritizing Spamc
on based on phyloger

nships among species. s \Oponu
Different principl used o offer recom-
mendations for prioritizing species for conserva- Elk
tion. Information on the branching order and . -
branch length can be used similarly for different Conserve basal taxa Conserve species- Maximize phylogenetic
genetic variants within a species, rich groups diversity
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Identificacion forense en mercados 3 Pérdida de heterozigocidad en el oso
japoneses usando DNA mitocondrial -r griz (grizzly bears)

Minke whale [Astartic) e

Minke whale {Australia) M

Exchange

=
0
=]

Sample 6
Minke whale (North Atlantic)

Sanpde IR -
Husmpbuack whale (Nosth Atlantic) g
Humpback whake (North Pacifich
Sample #1956

Gray whale

Caray whake

Blue whale (North Atlantic)

Bl whale (North Pacific)

Sample #1

Sample 13

Sample 111

Sample WS4

Fin whale (Mesditerrancan)

Isolation

Heterozygosity
=
o
<]

e
3

kel 2 Y T S S SR —
“"-r\‘:‘t:\:tlll:lelswm?\'-wlh-\lhmm 0 10 20 30 40 50 60 70 80 90 100
Bt oy Years

Ki

Sperm whale Figure A Loss of heterozygosity in populations of 100 grizzly bears.

Py b The top line is the expected rate of loss if the population behaved as

* =N an ideal population of 100 individuals. The bottom line shows the
rate of loss estimated by computer simulations in an isolated popula-

Figare 1113 Farcnsic identification using mtDNA of “dalphin or minke whale meat™ tion of 100 bears. The middle line shows the effect of introducing two

samples legally sold in Japanese markets. Al bold faced specimiens were froen whale i i i
species that have not boen legally harvestable since 1‘,;,._1’:..‘,,‘“. marketed as begal unrelated bears every generation (10 years) into the population of 100
meat (cholphin or minke), (Modiisod from Baker and Palumbi 1996.) bears.
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pory

Diversidad poblacional en diferentes linajes

Variacion genética en oso pardos
de salmones

TABLE A Genetic Variation in Brown Bears from
North America

Allozymes  Microsatellites mtDNA
Location H A H, A h

[
Alaska/Canada 0.032 1.2 0.763 75 0.689
Kodiak Island 0000 1.0 0265 21 0.000
NCDE 0014 1.1 0702 68 0611
YE ' 0008 1.1 0554 44 0240

Note: NCDE, Northern Continental Divide Ecosystem; YE, Yellowstone
Ecosystem; H,, mean expected heterozygosity; A, average number of alleles
observed; h, diversity. (I is computationally equivalent to H, but is termed
diversity because mIDNA is haploid so that individuals are not heterozygous.)

Sowrce: Data from Allendorf; Waits et al. 1998.

e i B e o e e st o

i
vt P, b of B s bl s Bt et <71 {1y
Wik tl 20
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Poblaciones de elefantes en Africa (basado
en muestras de tejidos y fecas)

Figure A Estimated locations of elephant tissue and
fecal samples from across Africa. A we and scat
samples (1= 399) successfully amplified at 7 or more
loci. Samples segregated into broad geographic regions
of origin; West Africa, solid squares; Central forest,
open squares; Central, solid circles; South, open trian-
gle=; East Savannah, solid triangles. The crosses repre-
sent sample locations, which represented clephants
from rearcst regions in all cases. (Modified from Wasser
vt al. 2004b.)
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