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INTRODUCCION

El cortometraje La Biologia del Color de la Piel (The Biology of Skin Color) muestra el proceso por el cual Nina
Jablonski propone una explicacion de por qué los humanos que viven en diferentes partes del mundo tienen
colores de piel diferentes. Los estudiantes aprenden cdmo los patrones de variacion en el gen MCIR sugieren que
el color de piel oscura es favorecido en ambientes donde la intensidad de la radiacién UV es mayor. Sin embargo,
como se menciona brevemente en el cortometraje, el color de la piel en los humanos es una caracteristica
poligénica. En la Parte 1 de esta actividad, un simple modelo matematico ilustra una relacién idealizada entre el
numero de genes involucrados en una caracteristica y el nUmero de fenotipos derivados de la combinacion de los
alelos. En la Parte 2, los estudiantes aprenden sobre los métodos que los cientificos usan para identificar genes
gue controlan el color de la piel y para estimar la heredabilidad de un caracter. En la Parte 3, los estudiantes
aprenden como los genetistas analizan variaciones genéticas para trazar la ascendencia de un individuo. Los
estudiantes sacan conclusiones sobre la ascendencia de dos individuos diferentes, comparando sus perfiles
genéticos con datos reales de frecuencias alélicas.

CONCEPTOS CLAVE Y OBJETIVOS DE APRENDIZAJE

e Los cientificos usan modelos matematicos para estimar el nimero de genes que afectan una
caracteristica. Muchos genes diferentes contribuyen a las diferencias en el color de la piel de los
humanos.

e Cambios en la secuencia del ADN de los genes pueden afectar la traduccion de esos genes en
aminoacidos, y finalmente la funcién de una proteina y la expresion de una caracteristica genética.

e Comparando el ADN de un individuo con bases de datos de ADN de diferentes poblaciones, los cientificos
pueden determinar su ascendencia.

e Tanto la genética como el ambiente pueden afectar la expresion de una caracteristica. Se puede usar
experimentos para determinar hasta qué grado las diferencias en una caracteristica son heredadas. Las
diferencias en el color de la piel en los humanos son controladas mayormente por la genética.

e Esposible desarrollar modelos matematicos para explorar cémo el nimero de genes que controlan un
rasgo afecta el nimero de fenotipos posibles.

e Se pueden usar SNPs para evaluar y hacer afirmaciones basadas en evidencia acerca de la ascendencia de
las personas.

CONEXIONES CURRICULARES (ESTADOS UNIDOS)

Estdndares Conexiones Curriculares
NGSS (Abril 2013) HS-LS3-1, HS-LS3-3
Biologia AP (2012—2013) 3.A.1,3.C.1,4C.2;SP1,5
Biologia IB (2016) 3.1,7.2
Common Core (2010) Math.A-CED.1, MP4
Vision and Change (2009) CC3, DP3

TERMINOLOGIA CLAVE
alelo, frecuencia alélica, gen, genotipo, heredabilidad, poblaciones indigenas, locus (pl: loci), fenotipo, poligénico,
polimorfismos de un solo nucledtido (SNP)
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TIEMPO REQUERIDO
Un periodo de clase de 50 minutos, posiblemente mas, dependiendo de la cantidad de discusién. Los estudiantes
deberdn haber visto la pelicula antes de realizar la actividad.

AUDIENCIA SUGERIDA
o Nivel secundario (medio superior o bachillerato) incluidos IB y de colocacién avanzada.
e Nivel universitario introductorio.

CONOCIMIENTOS PREVIOS

e Los estudiantes deben saber que las variaciones en algunas caracteristicas son heredables y deben tener una
comprension bdsica de la genética Mendeliana, incluyendo los términos ADN, gen vy alelo.

e Seria util para los estudiantes tener conocimiento previo de los términos genotipo y fenotipo, y de como
aplicar los términos a ejemplos especificos.

e Los estudiantes deben saber generar y usar expresiones matematicas con dos variables.

SUGERENCIAS PARA EL DOCENTE

e Muestre a los estudiantes el cortometraje (19 minutos) La Biologia del Color de la Piel (The Biology of Skin
Color) antes de completar esta actividad. Si no tiene suficiente tiempo en clase, considere asignar esta
actividad como tarea previa. Haga que los estudiantes escriban cualquier pregunta que tengan mientras ven
el cortometraje. Responda a algunas de estas preguntas como practica previa o como discusion final.

e Antes de comenzar la leccion, considere revisar con sus estudiantes los conceptos de genes y alelos. Una
forma de hacerlo es guiar a sus estudiantes en una discusién abierta, orientandolos a que digan todo lo que
sepan sobre genes y alelos. Escriba todo lo que los estudiantes digan, de manera que los estudiantes vean la
lista. Al final de esta seccidon de trabajo conjunto, subraye los siguientes conceptos generales:

o Los genes son heredados. Los genes estan ubicados en cromosomas. Los cromosomas son heredados
en pares, uno de cada progenitor (padre y madre). Las diferentes versiones de los genes se llaman
alelos. Un gen puede tener muchos alelos.

o Los genes afectan los fenotipos. Muchos genes codifican proteinas, que son macromoléculas que
ejecutan muchas de las funciones en las células. La expresion y la accién de las proteinas contribuyen
a las caracteristicas que distinguen a un organismo—sus fenotipos.

o Aseglrese de enfatizar el punto critico de que, si bien la mayoria de los datos para el color de la piel
presentados en esta actividad se basan en las diferencias entre personas, la comparacién de las secuencias
genéticas entre individuos de todo el mundo ha revelado que los humanos estan estrechamente
relacionados, y que los individuos tienen mucho en comun.

e las preguntas 1-4 se refieren a un modelo matematico simple de genotipos y fenotipos, en el cual diferentes
genotipos resultan en fenotipos idénticos (por ejemplo, AZA% es equivalente a A°A?). Silos estudiantes
conocen este concepto en matematicas, se daran cuenta de que si cuentan el nimero de todas las
combinaciones posibles en cada grupo, el patron sera similar a cada otra fila del triangulo de Pascal. Si usted
considera que es apropiado, digale a los estudiantes que pueden usar este triangulo para predecir el nimero
de individuos dentro de cada grupo, en un cruce entre dos progenitores heterocigotos para cada alelo.
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Tridngulo de Pascal:

1
1 1
1 2 1 « 1 gen (3 grupos)
1 3 3 1
1 4 E 4 1 < 2 genes (5 grupos)
1 5 10 10 5 1
1 5 15 20 15 & 1 «——| 3 genes (7 grupos)

Podria ser util colaborar con un maestro de matematicas para reforzar los conceptos de probabilidad
asociados con el aprendizaje del triangulo de Pascal.

e Cuando los estudiantes realicen la Parte 3, enfatice que para hacer el andlisis de ascendencia, la actividad
hace varias simplificaciones conceptuales. Los estudiantes van a explorar solamente 13 SNPs, y todos los SNPs
estan relacionados con la pigmentacion de la piel. En la realidad, rastrear la ascendencia de las personas
implica el andlisis de muchos SNPs distribuidos a lo largo del genoma. Ademas, los SNPs que se usan en la
realidad no tienen que estar necesariamente asociados con la pigmentacién de la piel. Los estudiantes
trabajardn con un solo alelo para cada SNP, lo cual es valido si los individuos son homocigotos para estos loci,
pero en muchos casos las personas pueden tener dos alelos diferentes en cada locus.

RESPUESTAS

PARTE 1: Usando un modelo para comprender la genética del color de la piel
Tabla 1 completa, con cada color correspondiente a un fenotipo distinto. Negro= 0 alelos (sin pigmentacion); Azul
brillante = 1; Rojo = 2; Verde = 3; Violeta = 4; Amarillo = 5; Azul claro = 6

Caso Genotipos Posibles NuUmero de
Fenotipos
Distintos
1: Un gen (A) AIAT AIAC AOAT ACAC 3
AIAIBIBT AAIBOB! APAIBIB! AAlBB! 5
2: Dos genes AAIBIB® A'AIBOB® ACA'BIB° A9AIBOBC
(A, B) AA%BIB! AA9BOB! APA°B'B! A°A9B°B!
APACBIBO A'A9BOB® ACA°BIB? AYACBOBC
AlAIBIBICIC AlAIBOBICOC! 7
ASAIBIBICOC! ACAIBOBICIC! ACAIB°BI(COC
3: Tres genes AAIBIBICOCO AIAIBOBICICO A'AIBOBICOCY
(A, B, Q) APAIBIBICICO ACAIBIBICOCY ACAIBPBICICO ACA'BOBICOCY
AAIBIBOCOC!  AIAIBOBOCIC! A'AIB°BOCOC
APAIBIBOCIC! ACAIBIBOCOC! ACAIBPBOCIC! A°ABBCOC!
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AlAIBIBOCIC?
AA1BIBOCIC®

APA°BIBICIC
AlABIBICICO
AA%BIBICIC®
AlABBOCIC?
ACA%BIBOCIC?
AlA%BIBOCIC®
ACA%BIBOCIC®

AlAIBIBOCOCY
A°AIBIBOCOCY
AlA°BIBICOC?
A°A°BIBICOC
AA°BIBICOC?
APA°BIBICOC?
AIA°BIBOCOC
A°A°BIBOCOCt
AA°BIBCOC?
APA°BIBOCOCY

AlAIBOBOCIC?
A°A’B°BOCIC?
AlA°BOBICIC!
AA°BOBICIC!
AlA°BOBICIC?
A°A°BOBICIC?
ALA°BOBOCIC!
A°A°BOBOCI !
ALA°BOBOCIC?
A°A%BOBOCIC?

AlATBOBOCOC°
A°AIBOBOCC°
AlA°BOBICOC?
A°A°BOBICC?
A’A°BOBICOC°
APA°BOBCOC?
AlA°BOBOCC?
APA°BOBOCOC?
AABOBOCOC?
APA°BOBOCOC?

1. Describa la relacion entre el numero de fenotipos distintos y el nimero de genes responsables segun este
modelo.

El numero de grupos que tienen colores de piel distintos aumenta con el numero de genes involucrados en

determinar el color de la piel.

2. Considere el nimero de fenotipos distintos que resultan de la accidon de un gen y de dos genes. El nimero de
fenotipos esperados para tres genes es siete. Desarrolle una expresion matematica que calcule el nimero de
fenotipos (P) que pueden resultar usando N nimero de genes.

P=2N+1

3. Basandose en su expresion matematica, prediga cuantos fenotipos diferentes podrian resultar usando seis
genes, considerando que cada uno tendria dos alelos, segun las reglas del modelo. 13

4. Estudios sobre la genética del color de la piel humana han concluido que al menos 34 genes tienen una
influencia medible en el color de la piel (Sturm and Duffy, 2012), pero es posible que haya muchos mas.
Basandose en la expresién matematica que usted desarrollé en el punto 3, y asumiendo que cada uno de los
34 genes tiene dos alelos, é Cuantos fenotipos diferentes podrian generarse? Muestre su trabajo

P =2(34) + 1 = 69 fenotipos diferentes

PARTE 2: Buscando genes involucrados en el color de la piel

5. Para buscar los genes involucrados en la determinacién del color de la piel, los cientificos buscan SNPs
asociados con diferentes colores de piel. Los SNPs son variaciones de un sélo nucleétido dentro de un
genoma. ¢Cémo puede ser que un cambio en un sélo nucledtido sea responsable de las diferencias en el color
de la piel? ¢O en términos mas generales, responsable de cambios en la funcién de un gen?

EI ADN es copiado en ARNm (ARN mensajero) el cual es “leido” tres nucledtidos a la vez (un codon) por el ARNt

(ARN de transferencia), que traduce los codones en aminodcidos. Los aminodcidos en cadena forman un

polipéptido, el cual eventualmente es procesado en una proteina funcional. Si un cambio en un nucledtido de ADN

resulta en un coddn de ARNm correspondiente a un aminodcido diferente, entonces la estructura general y

funcional de la proteina podria cambiar. Los estudiantes también podrian mencionar que un cambio en la

secuencia requladora podria alterar la cantidad de proteina que es producida.

6. ¢Por qué los hermanos gemelos son una buena fuente de datos para estudios de heredabilidad?
Como tienen genes idénticos, las diferencias en el fenotipo corresponden a diferencias ambientales.
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7. Respalde la siguiente afirmacion usando las evidencias proporcionadas: Las diferencias en el color de la piel de
los humanos son causadas principalmente por diferencias genéticas.

El color de la piel tiene una heredabilidad de 0.83. Una heredabilidad de 1.0 significa que todas las diferencias son

debidas a la genética, y un valor de 0.0 significa que todas las diferencias son debidas al ambiente. 0.83 es mds

cercano a 1.0 que a 0.0, de alli que la afirmacion (“Las diferencias en el color de la piel humana son causadas

principalmente por diferencias en la genética”) estd apoyada por la evidencia.

8. Se sabe que muchos genes (algunos de ellos con muchos alelos diferentes) contribuyen al color de la piel,
pero los genes por si solos no explican la diversidad de pigmentacién que se observa en los humanos; los
factores ambientales también juegan un rol. Proponga una explicacién de como alguno de estos factores
podria alterar la expresion de los genes responsables del color de la piel.

Un factor como la dieta, el medio ambiente durante el desarrollo embrionario, o cualquier otro de muchos factores

podria inhibir o promover la actividad de las proteinas asociadas con la expresion de la pigmentacion.

PARTE 3: Usando frecuencias alelicas en genes del color de la piel para inferir ascendencia
Perfil 1:

Frecuencia Alélica en Poblaciones Indigenas
Gen Locus SNP Alelo Europea China Japonesa Africana
rs1042602 C 0.583
TYR rs1800422 G 0.604 EDINERD) 0.935
rs1126809 G 0.783 o > Qo | 0>
rs1408799 C 0.30 0.989 0.978 0.775
TYRP1 Q
rs2733832 C 0.367 0.989 0.977 0.933
rs1800401 C 0.935 @ 10 > 0.979
rs1800407 G 0.933 1.0 1.0 Q'_Q
ocaz L0 D) €19
rs1800414 A @ 0.367 0.477 10 D
rs12913832 0.208 @ @ 1o D
rs26722 G 1.0 0.611 0.591 0.95
SLC45A2 Q
rs16891982 C 0.983 0.011 0.0 0.0
SLC24A5 | rs1426654 G 0.0 0.989 0.989 0.975
KITLG rs642742 A 0.136 0.267 0.114 0.922

9. Basandose en su andlisis, ¢ La ascendencia de este individuo es mayoritariamente europea, china, japonesa o
africana? Explique su respuesta.

Basdndose en este perfil, el individuo es mayormente de ascendencia china. Nueve de los 13 alelos estdn presentes

con la frecuencia mds alta en las poblaciones chinas, el alelo C del rs16891982 no estd presente en las poblaciones

japonesas o africanas, y el alelo G del rs1426654 no estd presente en las poblaciones europeas.
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Perfil 2:
Frecuencia Alélica en Poblaciones Indigenas
Gen Locus SNP Alelo Europea China Japonesa Africana
rs1042602 C 0.583 10 D 10 &ED)
TYR rs1800422 G 0.604 gg% 10 > 0.935
rs1126809 G 0.783 (10 ) @ 10>
rs1408799 T (070 O | o0.011 0.022 0.225
TYRP1
rs2733832 C 0.367 0.989 0.977 0.933
rs1800401 C 0.935 (10 ) D) 0.979
rs1800407 G 0.933 1.0 1.0 1.0
ocaz 2o O] 20D | %
rs1800414 G 0.0 0.633 0.523 0.0
rs12913832 T 0.208 o > =D 1.0
rs26722 A 0.0 0.389 @4‘0@ 0.05
SLC45A2
rs16891982 G 0.017 0.989 @ @
SLC24A5 | rs1426654 G 0.0 0.989 0.989 0.975
KITLG rs642742 G 0.864 0.733 0.886 0.0778

10. éQué puede usted concluir sobre la ascendencia de este individuo en base a los datos analizados? Explique su
respuesta.

La ascendencia predominante de este individuo es japonesa o china. Nueve de los 13 alelos se encuentran con las

mayores frecuencias en las poblaciones chinas, y nueve de los 13 alelos se encuentran con las frecuencias mds

altas en las poblaciones japonesas. Es mds, ninguna de estas dos poblaciones puede ser excluida usando estos

datos.

11. Cuando uno trata de inferir ascendencia, algunos alelos de los SNPs ayudan mds que otros. ¢ Cual es mas util
en determinar la probable ascendencia: el alelo C en rs104260 o el alelo C en rs12913832? Explique su
respuesta.

Elalelo C en rs12913832 es mds util porque se encuentra en el 79.2% de los individuos en poblaciones europeas,

pero en 0% de los individuos en poblaciones chinas, japonesas, o africanas. Por otra parte, un alelo C en

re1042602 se encuentra en 100% de los individuos en poblaciones japonesas, chinas y africanas, y en mds de la
mitad (58.3%) de las personas en poblaciones europeas. El alelo C en re1042602 estd por lo tanto tan bien
conservado entre estas poblaciones que no es util para ayudar a estimar la ascendencia. Individuos con
ascendencia de cada una de las cuatro poblaciones tienen muy altas probabilidades de tener este alelo.

12. iInformacion adicional sobre otros SNPs podria o no ayudar a sacar conclusiones sobre la ascendencia del
individuo con el Perfil 27

Informacidn adicional de SNPs con alelos presentes en diferentes frecuencias entre poblaciones indigenas japonesa

y china podria ayudar a distinguir la ascendencia de la persona con el Perfil 2.

13. Si usted tuviera que desarrollar un chip de SNPs usando cinco de los loci en la Tabla 2, ¢ Cudles cinco elegiria y
por qué?
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Las respuestas variardn. Lo mds importante es que los estudiantes justifiquen su razonamiento y demuestren que
comprenden que ciertos alelos pueden descartar a una poblacion en particular; por ejemplo, el alelo G en
rs1426654 descarta la ascendencia europea. El SNP rs642742 es menos util para determinar la ascendencia
porque ambos alelos estdn presentes en todas las poblaciones.

14. Cuando una persona recibe la informacién sobre su ascendencia genética, generalmente no es concluyente. En
lugar de decir “usted es japonés,” uno puede recibir informacion diciendo que es 23% europeo, 65% japonés,
6% chino, y 6% africano. ¢ Cdmo es posible que un individuo tenga una ascendencia genética tan diversa?

Una persona puede tener una ascendencia muy variada si sus ancestros no son de la misma poblacion indigena, es

decir, si algunos parientes son el resultado de un individuo de un grupo indigena teniendo hijos con un individuo de

otro grupo.
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