
La variación genética de las poblaciones surge por azar 
mediante la mutación y la recombinación y en gran medida es 
la responsable de la variabilidad fenotípica. 
 
La evolución consiste básicamente en los cambios en la 
frecuencia de los alelos entre las generaciones, como resultado 
de la deriva genética, el flujo genético y la selección natural.  
 
La especiación ocurre gradualmente cuando las poblaciones 
están aisladas reproductivamente. 
 
La teoría sintética defiende que los cambios son graduales y 
que la selección natural es el mecanismo principal del cambio 
evolutivo. La microevolución explica la macroevolución. 

Principios de la Síntesis Moderna 



Rechaza otros mecanismos que defienden otras teorías: 
 
El saltacionismo considera el origen repentino de nuevas 
especies. 
 
El lamarckismo considera la herencia de caracteres adquiridos. 
 
La ortogénesis considera una fuerza intrínseca a la materia 
orgánica que conduciría a un progreso evolutivo. 
 
El equilibrio puntuado considera que los cambios graduales 
solo explican la microevolución, mientras que la 
macroevolución se produce por cambios bruscos. 

Principios de la Síntesis Moderna 



El gen estaba en el núcleo de la síntesis moderna, pero era una “caja negra”. 

En 1953 Watson J & F Crick publican dos artículos en Nature. Revelaban la 
estructura del ADN y un posible mecanismo de copia durante la meiosis. 

El conocimiento de las bases físicas de la herencia se profundiza 
notablemente. 

Biología Molecular y Evolutiva 

El dogma central supone un sistema lineal de información, donde el 
genotipo es capaz de generar un fenotipo, y excluye completamente la 
influencia ambiental de su sistema.  



Variabilidad fenotípica 
Cap. 8 y 9 Evolution(2013), Cap. 5 Evolutionary Analysis (2014) + lecturas específicas TP 

Fuentes de variabilidad fenotípica:  
variabilidad genética, variabilidad ambiental, 
efecto materno.  
Interacción genotipo-ambiente: normas de 
reacción 
Polimorfismos 
 

Origen de la variabilidad genética: 
Mutaciones 
Fuentes externas: hibridización, transferencia 
horizontal de genes, simbiogénesis. 
Recombinación 



Al menos una parte de esa 
variabilidad debe ser heredada. 
 

Definición de evolución 

 

La evolución ocurre en dos pasos: 

1. Surgen variaciones 
 entre los individuos 

2. Las proporciones de 
estas variaciones cambian en la 
población entre generaciones 

La variación genética es la base 
fundacional de la evolución 



Fuentes de variabilidad fenotípica 
1. Diferencias en el genotipo:  en el ADN, son heredables. 

2. Diferencias en el ambiente: afectadas por condiciones ambientales 
actuales o recientes y pueden cambiar o persistir a lo largo de la vida del 
organismo. 

3. Efectos maternos: determinados por el estado fisiológico y 
comportamiento de la madre durante la gestación y/o crianza. 

4. Factores epigenéticos (epigenoma)… 

Seminario Dr. Marfil 



Diferencias en el genotipo 

Feniltiocarbamida  

(PTC) 



Diferencias en el ambiente: afectadas por condiciones ambientales actuales o 

recientes y pueden cambiar o persistir a lo largo de la vida del organismo. 

El desarrollo de los ojos 

rudimentarios en estas 

mariposas varía estacionalmente 

y depende de la interacción de 

factores ambientales 

(temperatura), genéticos (gen 

distal-less) y hormonales 

(concentración de hormona 20-

hidroxiecdisona, 20E). 



Diferencias en el ambiente: afectadas por condiciones ambientales actuales o 

recientes y pueden cambiar o persistir a lo largo de la vida del organismo. 



Interacción entre genotipo y ambiente: normas de reacción 



Efectos maternos: determinados por el estado fisiológico y 

comportamiento de la madre durante la gestación y/o crianza. 



Efectos maternos: determinados por el estado fisiológico y comportamiento de 

la madre durante la gestación y/o crianza. 

Herencia extranuclear 



Polimorfismos 
Müller (escuela clásica): poca variabilidad (> homocigotas) y SN purificadora 

Dobzhansky (escuela equilibrada): mucha variabilidad (> heterocigotas) y SN equilibradora 
 

Polimorfismo genético: presencia de dos o más fenotipos (= alelos) en una población 

Los resultados de experimentos realizados con Drosophila melanogaster demuestran el 
grado de variabilidad latente en una población y que la selección podía promoverla 
(Thoday y Gibson, 1962). 



Variabilidad genética: 
polimorfismos 

Harmonia axyridis: 15 
alelos determinan el 
color de los élitros 

Lewontin & Hubby 1966  

Polimorfismo genético: presencia de dos o 
más fenotipos (= alelos) en una población. 



Variabilidad genética: 
polimorfismos 

Polimorfismo genético: presencia de dos o 
más fenotipos (= alelos) en una población. 



Variabilidad Genética 

Técnicas para estimar o medir la variabilidad genética 

Polmorfismo Cromosómico: 

Cambios en el número de 

cromosomas o en la 

morfología cromosómica 

entre individuos de distintas 

poblaciones o especies 

Polimorfismo Proteico (Alozimas) 

Cambios aminoacídicos en las 

enzimas que producen cambios en 

sus propiedades electroforéticas. 

Polimorfismo de Secuencia 

Nucleótidica Secuenciación de 

ADN mitocondrial y nuclear. 



Variabilidad genética: polimorfismos 

Las poblaciones son mucho más diversas de lo 
que se pensaba 

No puede haber evolución sin variabilidad 



Origen de la variabilidad genética: 
mutaciones 

Vieja definición: un cambio en morfología, supervivencia, 
comportamiento, o alguna otra característica heredada (fenotipo) 
Nueva definición: un cambio en la secuencia de ADN 
 
   

Mutación: alteración en la secuencia de ADN 

Sólo nos incumbe si la mutación es heredable 



Tipos de mutaciones:  
1. Mutaciones puntuales 

1. Descripción: Sustitución de una base de ADN 
a. de reemplazo (no sinónimas) 
b. silenciosas (sinónimas) 
 



 
 
   

Ejemplo: La primera mutación descripta a 
nivel molecular: anemia falciforme 
 
 

Tipos de mutaciones:  
1. Mutaciones puntuales 

1. Sustitución de una base de ADN 
a. de reemplazo (no sinónimas) 
b. silenciosas (sinónimas) 



Tipos de mutaciones:  
1. Mutaciones puntuales 

1. Sustitución de una base de ADN 
a. de reemplazo (no sinónimas) 
b. silenciosas (sinónimas) 
2. Cambio de marco por inserción o 
eliminación  
 
 
 
Causas:  
a. errores azarosos en la síntesis de ADN 
b. errores al reparar daños en el ADN  
 
Significancia: Crean nuevos alelos 



Tipos de mutaciones:  
2. Mutaciones cromosómicas 

2. Entrecruzamiento en sitios no-homólogos 
(duplicación del gen) 

1. Inversión: Una sección del cromosoma se da 
vuelta (cambio en función reguladora de un gen) 

3. Traslocaciones: dos cromosomas no-homólogos intercambian 
segmentos (numerosos y variados efectos, desde el incremento 
del tamaño del genoma, alteración de la expresión de genes, 
incremento en la tasa de mutación, pérdida de intrones, etc.) 

 



 
 
   

Tipos de mutaciones:  
3. Poliploidía 

1. Se agrega al genoma un set completo 
de cromosomas 
 
Causa: formación de gametas sin 
reducción del número de cromosomas 
 
Significancia: puede formarse 
instantáneamente una nueva especie por 
aislamiento reproductivo del poliploide 



 
 
   

Origen de la variabilidad genética: fuentes 
externas a la población 

1. Hibridización:  Cruza entre especies A y B relacionadas pueden dar 
descendencia fértil H.  Cruza entre H y A introduce alelos de B en las 
poblaciones de A. 

Helianthus anomalus 



 
 
   

Origen de la variabilidad genética: 
fuentes externas a la población 

2. Transferencia horizontal de genes: material genético idéntico se 
encuentra en especies no emparentadas. 
 
 



 
 
   

Origen de la variabilidad genética: 
fuentes externas a la población 

2. Transferencia horizontal de genes: material genético idéntico se 
encuentra en especies no emparentadas. 
 
 

Amborella trichopoda 



 
 
   

Origen de la variabilidad genética: 
fuentes externas a la población 

3. Simbiosis: Líquenes (algas con hongos); algas 
endosimbiontes de corales; virus y plásmidos con bacterias; 
mitocondrias y chloroplastos con células eucariotas. (Lynn 
Margulis, Escuela simbiótica) 
 
 

Elysia chlorotica 

(cleptoplasia) 



 
 
   

Tasa de mutación e implicancias 
evolutivas 

La tasa es baja, aprox. 10-5 mutaciones por locus → cambios en 
frecuencia de alelos (evolución de una población) sólo por mutación 
es poco probable. Pero si el número de genes es alto, aprox. 150.000 
en humanos, entonces 
 
 10-5  X 105 = 1 mutación por genoma haploide en humanos 
 
Entonces, en una población de 500.000 habitantes habrá un millón 
de nuevas mutaciones/generación. 
 
Mínima fracción favorable → materia prima para adaptación 

Ayuda a explicar la gran variabilidad genética en 
poblaciones naturales 



Las tasas de mutación son variables entre especies, genes e incluso entre 
regiones de un mismo gen. 
 
Agentes externos (mutagénicos) pueden aumentar la tasa de mutación. 

Tasa de mutación e implicancias evolutivas 



 
 
   

Efectos  fenotípicos de las mutaciones 

Varían de nulos a drásticos: mutaciones sinónimas; número de pelos 
en el cuerpo, color de ojos, frecuencia de batido de alas 
(Drosophila), tamaño de alas o extremidades, mutaciones en genes 
que afectan desarrollo embriológico (homeóticos). 



Efectos fenotípicos de las mutaciones 
En promedio el efecto acumulado de las mutaciones disminuye la viabilidad 
de los individuos. Es decir, la mayoría de las mutaciones tienen un efecto 
deletereo leve y unas muy pocas un efecto marcado sobre el fitness. 



 
 
   

Limitaciones del efecto de las mutaciones 
Afectan estructuras y procesos ya existentes.  

Si la base embriológica no existe, la estructura no puede formarse.  
 

Esto implica que algunas innovaciones fenotípicas son más 
plausibles de evolucionar que otras. 



Mutaciones como proceso no dirigido 

Joshua y Esther Lederberg (1952) 



Mutaciones y evolución 

-Las mutaciones generan variabilidad genética “de novo”. Sin embargo, es mucho más 
probable que afecten negativamente la actividad enzimática y las vías del desarrollo a 
que lo hagan positivamente. Esto podría implicar la degeneración progresiva de ciertas 
características, a menos que sean eliminadas por la selección natural. 

-La tasas de mutación espontánea por locus son bajas, requiriéndose muchas 
generaciones para modificar las frecuencias génicas. Sin embargo, en términos 
poblacionales contribuyen con una gran cantidad de nuevos alelos. 

Efectos fenotípicos de las mutaciones: 

-Las mutaciones afectan estructuras y procesos pre-existentes, lo que impone límites. 

-Los límites a la mutación podrían explicar las restricciones en la capacidad adaptativa de 
las especies. 

Efectos en el éxito reproductivo (fitness): 
- Varía de nulo a drástico, pero en promedio el efecto acumulado de las mutaciones 
disminuye la viabilidad de los individuos. Es decir, la mayoría de las mutaciones tienen un 
efecto deletereo leve y unas muy pocas un efecto positivo sobre el fitness. 

-Los cambios rotundos que generan las mutaciones que afectan el desarrollo son 
consideradas evidencias que contradicen que el cambio evolutivo se da “solo” por la 
acumulación de pequeños cambios fenotípicos, producto de numerosos cambios 
genéticos (Controversia Gradualismo vs. Saltacionismo). 



Mutaciones y evolución 

Mutaciones como un proceso aleatorio 

- Las mutaciones ocurren al azar!!! 

- Esto NO quiere decir que todas las mutaciones son igualmente probables 
(equiprobables). 

- Tampoco quiere decir que los factores ambientales no afectan las tasas de 
mutación. 

- Las mutaciones son al azar en dos sentidos: 

1) Aunque podemos calcular la probabilidad de que ocurran, no podemos 
predecir cuales genes serán los afectados. 

2) La probabilidad de que una mutación ocurra es independiente (no está 
influenciada) de sus consecuencias adaptativas (resultado). El ambiente no 
induce mutaciones que conlleven una ventaja adaptativa. Si las mutaciones 
estuviesen dirigidas de alguna manera por el ambiente, estaríamos 
introduciendo un elemento “Lamarkiano” a la evolución. 



Recombinación y variabilidad 
Ventajas evolutivas de la reproducción sexual 

Reproducción sexual: Unión (singamia) de dos genomas 
seguido por la reducción al número original de 
cromosomas en gametas. 
 

Reproducción asexual: la descendencia surge de la 
propagación de un grupo de células o de una célula no 
fecundada (partenogénesis). La meiosis no se produce y la 
descendencia es idéntica genéticamente a la madre. 



Desventajas evolutivas de la reproducción 
sexual 

1. La recombinación destruye combinaciones de genes 
adaptativas. 
 
2. El sexo es costoso, peligroso y complicado. 

 
3. El sexo requiere más de un individuo:  una hembra 
partenogénica produce el doble de descendencia que una 
hembra con reproducción sexual. Los individuos asexuales son 

doblemente ventajosos sobre los sexuales. 
 

 



GN = [(r (r + 1))/2]N 

 
N: número de loci independientes 
r:  n° de alelos por locus 

Por ejemplo 3 loci independientes con 4 
alelos c/u podrían combinarse en 1000 
genotipos diferentes 

Recombinación: número de genotipos posibles 



- Las recombinaciones como fuente de variación:  

 - Unión de gametas diferentes. 

 - Formación de gametas con una combinación de alelos 
distinta. 

- La recombinación es un “arma de doble filo”: a la vez que genera, 
destruye variabilidad. En organismos de reproducción sexual se 
transmiten genes de generación en generación, pero no así los 
genotipos, los que se “arman y desarman” con los individuos. 

- El conflicto entre la selección natural, que tiende a incrementar la 
frecuencia de las combinaciones génicas favorables, y la 
recombinación, que tiende a destruirla, tiene profundas 
implicaciones para la adaptación, especiación y la evolución de 
factores que cambian las tasas de recombinación en organismos de 
reproducción sexual y asexual. 

Recombinación y variabilidad 




