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En cada especie hay una constancia en el nimero y estructura de los cromosomas. Sin
embargo, a veces, se produce un comportamiento irregular que modifica la estructura o
el nimero normal de los mismos. Este comportamiento juega un papel importante en la
evolucion.

Las modificaciones del genoma también incluyen cambios en el nimero de cromoso-
mas. Recordemos que el nimero de cromosomas, junto a la forma y el tamafio, constituye
una de las constantes cromosdmicas. Sin embargo existen variaciones en el nimero que
podemos clasificar en dos tipos basicos: aneuploidia, que es un cambio en cromosomas
individuales, y euploidia o poliploidia, que es un cambio del numero de juegos de cro-
mosomas (Pierce, 2015).

Dentro del trigo (género Triticum) hay una gran diversidad, que se hace evidente en su
forma y en el nimero de cromosomas, presentandose basicamente tres tipos:

14 cromosomas 28 cromosomas 42 cromosomas
T. monococcum (eikorn) T durum (duro) T vulgare (comuin)
T dicoccum (emmer) T. compactum
T turgidum (poulard) T. spelta

En avena también se pueden distinguir especies con 14, 28 y 42 cromosomas. En
Chrysantemum hay especies de 18, 36, 54, 72 y 90 cromosomas. Se puede ver que en
trigo y avena los numeros cromosomicos son multiplos de 7 y en Chrysantemum de 9.
Esto quiere decir que, el genoma del trigo tiene 7 miembros, su niimero bésico (x) es 7,y
las células diploides de trigo eikorn son diploides (2n= 2x =14), las de durum tetraploide
(2n=4x =28) y las de comun hexaploides (2n= 6x= 42). Se deduce que en los trigos, los
multiplos de x pueden haberse originado mediante acumulacion de genomas.

Como vemos existe una relacion entre la variacion en el nimero de cromosomas y la
diversidad genética. Los organismos pueden tener un numero de cromosomas desacos-
tumbrados en dotaciones completas o solamente en una parte de su genoma, por eso dis-
tinguimos los siguientes términos (Tabla 1):

1 Aneuploidia se refiere a nucleos cuyos numeros cromosoémicos no son
multiplos del nimero basico del genoma. Plantas o animales aneuploides se carac-
terizan por genomas incompletos.

2 Euploidia o Poliploidia se refiere a casos en que el nimero total de cro-
mosomas comprende genomas completos. Un organismo monoploide tiene un ge-
noma por nucleo, un triploide tres, un hexaploide seis, y asi sucesivamente. A veces
los poliploides se diferencian en autopoliploides y alopoliploides.

Autopoliplodes: los genomas son idénticos. Se da normalmente por reduplica-
cion del genoma.

Alopoliploide: los genomas que forman una dotacion multiple no son iguales.



Tabla 1: Tipos de variaciones numéricas. Denominacion, formula abreviada de dotacion cromosomica y

ejemplo de cada una.

Dotaciéon cromosémica en la que
C, B, Ay S no son cromosomas

Denominacion ~ Foérmula abreviada homlogos

Aneuploidia

Monosomico 2n-1 (CBAS) (CBA)

Trisémico 2n+1 (CBAS) (CBAS) (C)

Tetrasémico 2n+2 (CBAS) (CBAS) (C) (©)

Trisomico doble 2n+1+1 (CBAS) (CBAS) (CA)

Euploidia

Monoploide n (x) (CBAS)

Diploide 2n (2x) (CBAS) (CBAS)

Triploide 2n (3x) (CBAS) (CBAS) (CBAS)

Autotetraploide  2n (4x) (CBAS) (CBAS) (CBAS)
(CBAS)

Alotetraploide  2n (4x) (CBAS) (CBAS) (LMNO)
(LMNO)

Aneuploidia (an= “sin”)

El origen de los aneuploides, es a menudo, la falta de disyuncion de los cromosomas
homologos o de las cromatidas hermanas durante la meiosis o la mitosis. La pérdida del
centromero impide la union de las fibras del huso; por lo tanto, el cromosoma no migra
hacia el polo. La no disyuncion produce algunos gametos o células que poseen un cromo-
soma adicional y otros con falta de un cromosoma (Klug, 2006; Pierce, 2015) (Figura 1).

fa) Nn dis um.lo I I B
'f n en la mel osls ] Camet c -’ 19108 {:J No dlr.,-um:mn &n la muhms

( MEIOSIS | ) MITCSS
N / W \ \/
Tt 9 M \ | | iy JJ
/" h ] Trisamica !
;t ] i | | @n 1) Mo disyuncion
T | [
i =] [ ¢ / (/ \\
i s I Mencsemics s i
g B el & 2r-1} ] Proliferacian
— Sy <celular
() No disyuncién an la meiv:is I ametas l' igotos
HEIDSIS II " 3

("mElOSIS | | ==

W Bo)| B

. f 1'.
- - |.'_. o = I I
F. \ h\in Trisamicos Mnmmﬂlw- g Y
| lils'\-'hn.clun 1 | | @n+ 1) Er-1 | \ \ | \ f 1\
il | | s A St
)F I/ 1 |\ W
-0—-—& b o= e
. s N ’ | Clgn szlmlt!ioo Clon 5gr:1ﬂith:o
| e celulag e células
| | o ch-ld;;aemal | monosdmicas trisémicas
_ S aifirics P \_@n-n _ () J

Fig. 1. Los aneuploides se pueden producir por falta de
disyuncion en la meiosis y la mitosis. De Pierce (2015).
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Monosomicos

Es la pérdida de un cromosoma. Tienen bastante en comun con las deficiencias, y si
se tiene en cuenta que las deficiencias de longitud considerable suelen ser letales, no
sorprende que los monosdmicos se encuentren raramente. Sin embargo se han estudiado
monosomicos viables en Drosophila, en tabaco y otros organismos. Al tener constitucion
cromosdmica 2n-1 producen dos clases de gametas: n y n-1. El cromosoma impar, queda
rezagado en anafase de meiosis y no es incluido en ninguno de los dos nucleos hijos.
En plantas, los nucleos con un cromosoma menos rara vez sobreviven a la generacion
gametofitica, tal vez por la ausencia de ciertos genes que afectan funciones bioquimicas
esenciales.

Trisomicos

Tienen un cromosoma de més. Pueden tener un origen parecido a los monosémicos,
ya que en un diploide, algunas veces en la primera division meidtica los cromosomas
homologos no se aparean correctamente o no se orientan de forma regular en la metafase.
Si los dos miembros de un par homoélogo se dirigen al mismo polo (no disyuncion), la
mitad de los productos finales de la meiosis tendrd un cromosoma mas y a la otra mitad le
faltard un cromosoma para una dotacion cromosomica completa. Cuando un cromosoma
se presenta por triplicado, la segregacion meiotica regular de dos homologos a un polo y
de uno al otro, depende de que los tres homologos se apareen en una sola figura trivalente
(Srb, Owen y Edgar, 1968) (Figura 2). En estos, se observd que en un determinado lugar
el apareamiento solo se presenta entre dos segmentos cromosomicos. Si dos de lo homo-
logos forman un bivalente y el tercero queda como univalente, el cromosoma no apareado
puede perderse durante la meiosis, como ocurre en los monosémicos.

e T
>"“"/—\ UA

Fig. 2. Configuraciones trivalentes en paquinema. De Srb ef al. (1968).

Un ejemplo de trisomia en humanos, es la trisomia del cromosoma 21, relacionada con
el sindrome de Down. Un ejemplo en vegetales es el caso de Datura stramonium, donde
se observaron 12 mutantes diferentes. Esta planta posee 12 pares de cromosomas (2n=24)
y cada uno de los 12 mutantes es trisdmico para un par de cromosomas diferente (Pierce,
2015) (Figura 3)
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Ejemplo de monosomia y trisomia en seres humanos: el sindrome de Turner (X0) y
el sindrome de Klinefelter (XXY)

En el humano, la monosomia para los cromosomas sexuales (44 autosomas + X0) pro-
duce un fenotipo conocido como sindrome de Turner. La causa es una falla en la meiosis,
en la cual la no disyuncién de los alosomas XX produce gametas con dotacion XX y 0;
las cuales, al unirse con las gametas masculinas que portan un X 6 un 'Y, producen cigotos
monosomicos (XO) y trisdmicos (XXY). Los afectados por el sindrome de Turner pre-
sentan un fenotipo caracteristico: son mujeres estériles, de baja estatura, con un repliegue
membranoso entre el cuello y los hombros. Su inteligencia se acerca a la normal. Los
monosomicos para cualquier autosoma mueren en el ttero. Los individuos XXY son
Trisémicos viables en humanos y padecen el sindrome de Klinefelter, cuyas caracteristi-
cas son: varones altos, ausencia de calvicie frontal, desarrollo mamario, osteoporosis, de
cuerpo desgarbado, cierto retraso mental, con atrofia testicular y estériles (Griffiths et al.,
2002).

Tetrasomicos

Es cuando en un nucleo se presenta cromosomas por cuadruplicado. La manifestacion
fenotipica puede ser la acentuacion de los efectos para el trisomico correspondiente, pero
algunas veces, no hay cambios evidentes en el fenotipo.

Muchas veces los cuatro homologos de un tetrasémico tienden a formar una figura
cuadrivalente en la meiosis. Si la separacion por parejas es regular, se puede tener un
sistema genético estable. Los tetrasomicos y otros tipos que tienen cromosomas extras en
numero par se comportan en la meiosis de forma mas estable y regular que los tipos con
nimero impar.

Euploidia (eu= “bien”, “normalidad”)

El nimero de cromosomas que constituye una dotacidon basica se denomina nimero
monoploide (x). Los organismos que contienen multiplos del nimero monoploide de
cromosomas se denominan euploides. Los eucariotas pueden tener una dotaciéon cro-
mosémica (haploides) o dos (diploides). Haploides y diploides son casos de euploidia
normal. Los euploides que presentan mas de dos dotaciones cromosémicas se denominan
poliploides. De acuerdo a esto, 1x es monoploide, 2x es diploide, y los tipos poliploi-
des son triploides (3x), tetraploides (4x), pentaploides (5x), hexaploides (6x) y asi su-
cesivamente. Los poliploides surgen de forma natural como mutaciones cromosdmicas
espontaneas. Sin embargo, por la cantidad de plantas y animales que surgieron por poli-
ploidia, resulta evidente que la evolucion se beneficia de la misma (Griffiths et al., 2002).

El nimero haploide (n), se refiere estrictamente al nimero de cromosomas de las ga-
metas. En la mayoria de los animales, o en algunas plantas, el numero haploide y el
monoploide coinciden. Sin embargo, en ciertas plantas como el trigo actual, n y x son
diferentes. El trigo tiene 42 cromosomas pero es hexaploide, con seis dotaciones de siete
cromosomas. Por lo tanto, 6x =42 y x = 7. Sin embargo, las gametas del trigo contienen
21 cromosomas, por lo que, n =21y 2n = 42 (Griffiths et al., 2002).

Monoploides
Los machos de las abejas, las avispas y las hormigas son monoploides. En el ciclo
de vida normal de estos insectos, los machos se desarrollan mediante partenogénesis, es
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decir, huevos no fecundados. En la mayoria de las especies los monoploides normalmen-
te son mas pequefios y menos vigorosos y aparecen en las poblaciones naturales como
aberraciones poco frecuentes. Sin embargo, tienen mucho interés para el mejoramiento
genético, porque al duplicar los cromosomas se pueden obtener individuos diploides ho-
mozigdticos para todos los genes del organismo; con esto se logran “lineas genéticamente
puras” muy utiles en mejora genética. Dicho objetivo se puede logar con el cultivo in
vitro de anteras o duplicacion cromosémica de un monoploide con colchicina (Griffiths
etal.,2002).

Poliploides

Respecto a los poliploides, debemos distinguir entre los autopoliploides, que poseen
multiples dotaciones de una misma especie, y los alopoliploides, que estin compuestos
por dotaciones procedentes de especies distintas. Los alopoliploides se forman Unica-
mente entre especies muy cercanas genéticamente; sin embargo, las diferentes dotaciones
cromosoOmicas son homedlogas (solo parcialmente homoélogas), no son completamente
homologas como ocurre en los autopoliploides (Griffiths et al., 2002).

Triploides

Los triploides tienen tres genomas por nucleo. Generalmente, los triploides son auto-
triploides. Aparecen espontaneamente en la naturaleza o son contruidos por los genetistas
mediante el cruzamiento entre un tetraploide (4x) y un diploide (2x). Las gametas 2x y x
se unen, dando lugar a un triploide, 3x (Figura 4A) (Srb, Owen y Edgar, 1968; Griffiths
et al.,2002).

Los triploides son tipicamente estériles. El problema esta en el apareamiento de los
cromosomas durante la meiosis. El tipo de apareamiento cromosomico en los diploides
se denomina bivalente. El apareamiento de tres cromosomas se denomina trivalente y
un cromosoma no apareado se conoce como univalente. Asi en los triploides, existen dos
posibilidades de apareamiento, trivalente o bivalente mas un univalente. Los centrome-
ros apareados segregan a polos opuestos de la célula, pero los homdlogos no apareados
emigran al azar a uno u otro polo; dando como resultado una segregacion desigual, con
dos cromosomas que migran en una direccion y el otro, en direccion opuesta (Figura 4).
Las gametas aneuploides formadas daran lugar a una descendencia no viable, y este es el
motivo de la pérdida de fertilidad de los triploides. El problema se debe a que se produ-
ce desequilibrio génico. Una dotacion cromosdmica euploide supone una combinacion
perfectamente armonizada de genes con proporciones relativas de éstos que determinan
la funcionalidad del conjunto. Se toleran multiplos de esta combinacién, porque no dan
lugar a cambios en las proporciones relativas de los genes. Sin embargo, la adicion de
uno o mas cromosomas extra es deletérea, ya que altera dichas proporciones (Griffiths et
al., 2002).
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Fig. 4 Triploides. Formacion de un triploide por union de una gameta diploide y una haploide.

Autotetraploidia
Los autotetraploides tienen cuatro genomas similares por nucleo. La forma mas comun
de originarse es por la fusion de gametas diploides.

En la meiosis de los tetraploides, el apareamiento normalmente tiene lugar en grupos
de cuadrivalentes. Sin embargo, a veces se forman dos bivalentes, o un trivalente y un
univalente, y los productos meidticos son irregulares. Genomas incompletos pasan a los
gametos, y la consecuencia es la esterilidad.

La acumulacion de genomas por encima del nivel diploide, normalmente se detecta
por uno o mas atributos fenotipicos. Muchas veces los poliploides son mas rusticos y
vigorosos que los correspondientes diploides; siendo comun el “gigantismo” en hojas y
flores de plantas debido a un tamafio mayor de las células. Este efecto en tamafio y vigor
ha sido utilizado para la mejora de plantas por los cultivadores. Pero uno de los efectos
mas importantes de la autotetraploidia es que, a menudo reduce la fertilidad, a veces a un
grado extremo.

Autopoliploidia

La autopoliploidia es causada por accidentes de la mitosis o la meiosis que producen
juegos extra de cromosomas, todos provenientes de una sola especie. Por ejemplo, la falta
de disyuncion de todos los cromosomas durante la mitosis en un embridon 2n temprano
duplica el nimero de cromosomas y produce un autotetraploide (4n) (Figura 5a). Puede
aparecer un autotriploide (3n) cuando la falta de disyuncién en la meiosis produce un
gameto diploide que después se fusiona con un gameto haploide normal para producir
un cigoto triploide (Figura 5b). A su vez, los triploides pueden surgir de un cruzamiento
entre un autotetraploide que produce gametos 2n y un diploide que produce gametos n
(Pierce, 2015).
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De Pierce (2015).

Como todos los juegos de cromosomas de los autopoliploides pertenecen a la misma
especie, son homologos e intentan alinearse en el Cigonema de la Profase I de meiosis, lo
que suele producir esterilidad. En la meiosis de una célula diploide, se aparean y se ali-
nean dos cromosomas homologos, pero en los autotriploides, hay tres cromosomas homo-
logos. Uno de los tres homdlogos puede no alinearse con los otros dos, y este cromosoma
no alineado se segregard de manera aleatoria (Figura 6a). Las gametas resultantes tendran
dos copias de algunos cromosomas y una copia de otros. Aln si se alinean los tres cromo-
somas, dos cromosomas deben segregarse a una gameta, y un cromosoma a la otra (Fi-
gura 6b). En ocasiones, la presencia de un tercer cromosoma interfiere con la alineacion
normal, y los tres cromosomas ingresan en la misma gameta (Figura 6¢) (Pierce, 2015).
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Fig. 6: Esquema de las dos posibilidades de apareamiento de los tres cromosomas homdlogos de un tri-
ploide en la meiosis. Una de las células resultantes recibira dos cromosomas y la otra s6lo uno. De Pierce
(2015).

Sin importar como se alinean los tres cromosomas, su segregacion aleatoria creara
gametos desequilibrados, con distintos nimeros de cromosomas. Esta diferencia del nu-
mero genera desequilibrio de la dosis génica en el cigoto, que es letal. Por esta razén, en
general los triploides no producen descendencia viable. En los autopoliploides de numero
par, como los autotetraploides, los cromosomas homdlogos pueden, en teoria, formar
pares y dividirse por igual. Sin embargo, este evento rara vez se produce, de manera que
estos tipos de autotetraploides también producen gametas desequilibradas (Pierce, 2015).

Por lo general, la esterilidad que acompafia a la autopoliploidia se ha aprovechado en
agricultura; por ejemplo, las bananas triploides son estériles y no tienen semillas. Asimis-
mo las sandias triploides no tienen semillas.

Alopoliploides:

La alopoliploidia se origina por hibridacion entre dos especies. La Figura 7 muestra
como se puede originar un alopoliploide a partir de dos especies lo suficientemente rela-
cionadas como para hibridarse entre si. La especie 1 (AABBCC, 2n=6) produce gametas
haploides con cromosomas ABC, y la especie 2 (GGHHII, 2n=6) produce gametas con
cromosomas GHI. Si se unen las gametas de las especies 1y 2, se formara un hibrido con
seis cromosomas (ABCGHI). Este hibrido tiene el mismo nimero de cromosomas que
el de las dos especies diploides. Sin embargo, dado que los cromosomas de los hibridos
no son homodlogos y no se aparean ni segregan de manera adecuada en la meiosis, este
hibrido es funcionalmente haploide y estéril.
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duplicacion cromosémica. De Pierce (2015).

El hibrido estéril es incapaz de producir gametas viables por meiosis, pero puede per-
petuarse por reproduccion asexual. En contadas ocasiones, se produce falta de disyuncion
durante la division meiotica, lo que causa la formacion de gametas sin reducir. La fusion
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de tales gametas producira un alotetraploide. Siguiendo el ejemplo del parrafo anterior,
la constitucién cromosomica del hibrido serd: AABBCCGGHHII. Este tipo de alopoli-
ploide que consiste en dos genomas diplodes combinados se denomina anfidiploide. El
anfidiploide es funcionalmente diploide, ya que cada cromosoma tiene un compafero
homologo y el apareamiento y segregacion puede suceder sin problema. El anfidiploide
puede tener meiosis regular para producir gametos equilibrados que tengan seis cromo-
somas (Figura 8).

/ s e 8 < 5

Eapeaia diplaide

ey I-""f" \"‘;, ke

X an )

Fig. 8. Secuencia de formacion de un anfidiploide. De Srb et al. (1968).

Un ejemplo clésico de la génesis de un anfidiploide ha sido obtenido por el genetista
ruso Karpechenko, que en la década de 1920 hizo cruzamientos intergenéricos entre raba-
no y coles como progenitores, y obtuvo finalmente un hibrido fértil. Tanto la col (Brassica
oleracea, 2n=18), como el rabano (Raphanus sativus, 2n=18), son plantas importantes
para la agricultura, pero en general, s6lo se consumen las hojas del repollo y las raices
del rdbano. Karpechenk queria producir una planta con hojas de repollo y las raices de
rabano. Las plantas de la F1, obtenidas a partir de un cruzamiento entre los dos, también
tienen 18 cromosomas, 9 de cada padre. Estos individuos difieren morfologicamente de
ambos tipos paternos y, en muchos aspectos, son de un tipo intermedio entre ellos. Las
plantas de la F1 son muy estériles debido a la falta de apareamiento en la meiosis. Sin em-
bargo producen semillas y algunas de las plantas que se originan a partir de estas semillas
son fértiles. El examen citoldgico reveld que las plantas eran alotetraploides, con 2n= 36
cromosomas. El comportamiento cromosdmico es regular, formandose 18 bivalentes en
meiosis. Es evidente que estas plantas fértiles de la F2 se han originado a partir de una
fusion de gametos no reducidos procedentes de individuos de la F1. Morfologicamente,
los anfidiploides son bastante parecidos a los hibridos de la F1, pero las plantas son mas
grandes. Al hibrido se lo denomina Raphanobrassica (Srb, Owen y Edgar, 1968) (Figura
9).
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Fig. 9. Raphanobrasica como ejemplo de anfidiploide por mejoramiento vegetal. De Stb et al. (1968).

Existen casos donde el alotetraploide se origina de dos especies diferentes y el hibrido
es totalmente fértil. Ejemplo de ello es el Sorghum almun (2n=40, totalmente normal) que
se origina del Sorghum halepensis (2n=40, origina gametas normales n=20) con Sorghum
sudanense (2n= 20, produce gametas no reducidas n=20, por ese motivo se lo conoce
como genotipo inductor de gametas con dos genomas) (Griffiths et al, 2002).

Importancia de los cambios estructurales en el genoma.

Los genomas son basicamente estables en la estructura y nimero de sus componentes
cromosomicos. Por lo tanto, los sistemas genéticos se caracterizan por una fuerza con-
servadora fundamental. Si no fuese asi, no encontrariamos las proporciones fenotipicas
y genotipicas, que derivan de esta regularidad en la herencia, y la vida seria muy distinta
de la que ahora conocemos.

Pero si los genes tuvieran perfecta estabilidad, la variacién que es caracteristica de la
viday es la base de la evolucion de los seres vivos, no seria posible. Por lo tanto podemos
decir que los sistemas genéticos son meramente conservadores, no inflexibles. La estruc-
tura normal de un genoma esté4 sujeta a una serie de variaciones posibles. Los cromoso-
mas en si, pueden ser alterados por translocacion, inversion, deficiencia o duplicacion. Se
pueden perder o duplicar cromosomas completos.

Las alteraciones en la estructura del genoma afectan a la fertilidad y a componentes
vitales del sistema genético, como la sinapsis y el entrecruzamiento. Estos cambios es-
tructurales explican parte de la variedad de la vida. Por medio de la autopoliploidia y alo-
poliploidia, grupos taxonémicos vegetales han desarrollado diversas formas nuevas, cuya
supervivencia es diferente en distintos ambientes. Esto es importante ante circunstancias
de un cambio subito del ambiente. Asi, los poliploides y otras anomalias de la estructura
normal del genoma participan en la evolucion.
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