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Capitulo 2

MORFOLOGIA CROMOSOMICA - CARIOTIPO

INTRODUCCION

Morfologia cromosomica

El cromosoma es el material hereditario (ADN) organizado alrededor de
un esqueleto proteico, cuyas funciones son las de conservar, transmitir y
expresar la informacion genética contenida en los genes que porta. En un
nucleo eucaridtico cada uno de los cromosomas es estructuralmente
independiente de los otros, aunque no funcionalmente, debido a las
interrelaciones que se establecen entre los mismos. Su estructura ha adquirido
mayor complejidad a lo largo de la evolucion, desde unicas moléculas de ADN
de simple organizacion (procariontes), hasta complejas asociaciones de ADN
con proteinas histénicas, que constituyen la cromatina (eucariontes). El
cromosoma metafasico, como se expresé en el capitulo 1, corresponde al
estado de maxima contraccion de la cromatina, en el cual es posible estudiar
los caracteres externos tales como forma, tamafo y numero.

Estructuras cromosomicas

a) Longitudinalmente en un cromosoma metafasico (figura 2.1) se
diferencian las siguientes estructuras :

Telémeros : corresponden a la porcion terminal de los cromosomas, que
si bien morfolégicamente no se distinguen, cumplirian con la funcion especifica
de impedir que los extremos cromosomicos se fusionen, manteniendo asi la
estabilidad de la estructura cromosdmica necesaria para la replicacion
completa de cada cromosoma, y la segregacion (separacion) correcta de las
cromatidas hermanas.

Cromdmeros : representan porciones discretas de heterocromatina
compactada cuyo numero, tamafo y forma es variable. Su estructura es
especifica para cada pareja de cromosomas y son principalmente visibles al
comienzo de la profase meidtica muestran una distribucion uniforme a lo largo
del cromosoma, constituyendo asi un caracter diferencial de importancia en
sistematica.

Centrémero : corresponde a una constriccion en la estructura de cada

cromosoma, también denominada constriccién primaria 6 centromérica que
presenta una posicién constante en el mismo. A él se asocian proteinas que se
unen a las fibras del huso durante la divisidn celular, para permitir la migracién
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anafasica de las cromatidas hermanas a cada polo (mitosis y meiosis Il) o de
los cromosomas homologos en meiosis |. Generalmente estd asociado a

secuencias de ADN altamente repetidas, la heterocromatina constitutiva.

Constricciones secundarias : estdn ubicadas hacia los extremos de los
brazos cromosomicos y en general tienen funcidn desconocida; aunque en
algunos cromosomas, corresponden a la regién organizadora del nucleolo
(NOR) portadora de secuencias de genes para la sintesis de acidos
ribonucleicos ribosomales (ARNTr's); estos acidos nucleicos conjuntamente con
proteinas constituyen este complejo denominado nucleolo (uno 6 varios). Por
su facil deteccion y observacion su presencia reviste gran interés en estudios
citogenéticos, y como solo aparecen asociados a algunos cromosomas del
complemento (numero total de cromosomas por célula somatica), también
poseen gran valor sistematico. Cada constriccion secundaria separa una

porcién cromosomica del resto del cuerpo cromosémico, llamado satélite.

b) En sentido lateral en un cromosoma metafasico se distinguen dos
cromdtidas 6 cromatidios (hermanos), morfoldégicamente idénticos, como
consecuencia de la replicacion ocurrida en el periodo “S” de la interfase.

Figura 2.1 - Estructuras del cromosoma metafésico eucariético.
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Fuente : Lacadena (1986).

Forma de los cromosomas

Las cromatidas permanecen unidas por el centrémero y segun la
posicién del mismo (figura 2.2) los cromosomas se clasifican en :
- Metacéntricos : el centromero separa brazos aproximadamente del mismo
tamarno.
- Acrocéntricos : la posicion del centromero es variable, determinando brazos
de diferente longitud.



- Telocéntricos : el centréomero presenta una posicion terminal.

Figura 2.2 - Clasificacion de los cromosomas segun la posicion del centrémero
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Fuente : Stebbins (1966).

Tamaho de los Cromosomas

La longitud de los cromosomas varia dentro de un amplio rango; desde
3,5 n en insectos y 5 u de en dicotiledéneas, hongos y humanos (cromosomas

cortos), hasta 30 p (cromosomas largos) principalmente en monocotiledéneas
ortopteros y anfibios. En algunos organismos, junto a los cromosomas de
tamafno normal del complemento, se diferencian los microcromosomas de
tamafo muy pequeno (avesy reptiles).

Con respecto al ancho de los cromosomas, raramente excede las 3 . El
tamafio cromosomico debe ser considerado en términos relativos, ya que el
grado de compactacion o enrollamiento puede variar, debido al pretratamiento
que se le realiza al material para su observacion al microscopio, y al margen de
error propio del proceso de medicion.

Nudmero cromosémico

También esta caracteristica es muy variable aunque constante y
determinada para cada especie. En un individuo diploide las células somaticas
presentan un nimero de cromosomas “2n", cigético 6 somdtico, mientras que
las gametas, producto de la meiosis a partir de una célula 2n, presentan la
mitad del nimero cromosémico denominado "n" 6 gamético; en las células

diploides cada par de cromosomas esta formado por uno de origen paterno y
otro de origen materno.




En un organismo eucariontico se define como ndmero bdsico, X,

gendmico, 6 genoma, al numero de cromosomas diferentes entre si, y que son
indispensables para la supervivencia y desarrollo completo del organismo,
estando cada uno de los diferentes cromosomas representado una sola vez; en
un individuo diploide el numero “x” es igual al numero “n”.

Cromosomas segun su funcion

En el complemento cromosémico de una especie, pueden diferenciarse
los cromosomas A y los cromosomas supernumerarios, accesorios 6 B. Los
primeros incluyen tanto a los autosomas, siempre presentes en plantas y

animales, como a los gonosomas 6 cromosomas sexuales presentes en muchos
grupos de animales y excepcionalmente en vegetales (plantas con dioecia). En
alrededor de 200 especies vegetales, ademas de los cromosomas A estan
presentes en numero variable los cromosomas B, de tamafio muy reducido,
usualmente heterocromaticos (figura 2.3) y aunque aun no esta claramente
establecido, los mismos tendrian efecto sobre la duracién del ciclo celular,
frecuencia y distribucion de quiasmas y fertilidad. Al ser inestables en su
comportamiento meidtico y mitético su transmision es muy variable y aun
dentro del mismo individuo, existen diferencias en su numero en las distintas
células.

Figura 2.3 - Cromosomas B en Puschkinia libanotica .
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Fuente : Stebbins (1966).

Relacién entre cantidad de ADN y evolucién

Analizando los organismos desde aquéllos menos evolucionados y
simples en estructura y funcion, hasta los mas complejos y de aparicidn mas
reciente en la historia evolutiva, se observa una variacibn muy grande y
paradojica en el numero de cromosomas, tal como se observa en el siguiente
cuadro :



Por otra parte, si bien se

Especie Nimero postula que no habria correla-

cromosoémico 2n

cion entre la complejidad de

Gusano (Ascaris megalocephala)
Maiz (Zea mays)

Trigo (Triticum aestivum)
Hombre (Homo sapiens)

Perro (Canis familiaris)

Gallina (Gallus gallus)

Pez (Acipenser baeri)

Helecho (Ophioglosum
petiolatum)

20
42
46
78
82
248
510

los organismos mas evolucio-
nados y su contenido de ADN,
al comparar los niveles
minimos de ADN nuclear entre
los principales grupos de
animales, se evidencia un au-
mento del mismo
acompanando la evolucion.
(tabla 2.1).

Este incremento de la cantidad minima de ADN, ¢, es realmente esencial

para los organismos?

Tabla 2.1 — Contenido de ADN por genoma haploide de algunos grupos

representativos de organismos.

Organismos

¢ (p9)*

Esponjas
Moluscos
Anfibios
Reptiles
Aves
Mamiferos

Fanerégamas

05
0.65-54
1.2 - 100
15-35
17-23
30-58

3.0 -100

* valor C = cantidad de ADN por
genoma haploide.
pg : picogramos.

Cariotipo

El cariotipo es el fenotipo del complemento cromosdmico, o sea, la suma
y ordenamiento de todos los rasgos estructurales de los cromosomas,
incluyendo "numero, tamafio y morfologia" tal como se ven en metafase
mitética (generalmente de células meristematicas de apices radicales en
vegetales, o de células sanguineas o del liquido amnidtico en animales).



El cariotipo se confecciona usualmente después de un apropiado pre-
tratamiento y tincion de las células, para hacer mas visibles los cromosomas
individuales. Al diagrama simplificado de los cromosomas metafasicos del
cariotipo se lo denomina Idiograma, que se construye con el numero
gendmico.

Para realizar el ordenamiento de los cromosomas tanto en cariotipos
como idiogramas se debe tener en cuenta : tamafio cromosémico (ubicados de
mayor a menor, con el brazo corto “bc” hacia arriba y el brazo largo “bl” hacia
abajo); posicion del centromero (generalmente alineados) y presencia de
constricciones secundarias y satélites (figuras 2.3; 2.4).

Figura 2.3 - Descripcién del complemento cromosémico de Crepis pulchra
(2n = 2x = 8) : a) cromosomas metafasicos; b) idiograma; c) relaciones
braquiales.
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Fuente : Stebbins (1966).

Patrones cariotipicos

Considerando al complemento cromosémico en su conjunto, puede
haber dos clases de cariotipos-idiogramas : simétrico y asimétrico,
diferenciacion que presenta gran importancia en estudios de filogenia y
evolucién de los organismos.



Figura 2.4 - Idiogramas pertenecientes a varios géneros de gimnospermas : 1)
simétrico; 2) moderadamente asimétricos; 3, 4, 5) marcadamente asimétricos.
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Fuente : Stebbins (1971). pequenos.

Bandeo cromosémico

En algunas especies los pares cromosomicos no pueden diferenciarse
claramente considerando so6lo sus componentes distintivos en sentido
longitudinal; en estos casos se debe recurrir a técnicas citologicas especiales
para la tincion de los cromosomas, que evidencian "bandas" transversales
(oscuras y claras) a lo largo de los mismos, y que corresponden a los distintos
tipos de cromatina (hetero y eucromatina); en una dada especie, estas
variantes de la cromatina presentan un tamafo y disposicion constante.

Las técnicas de bandeo cromosdmico mas usadas son :

Bandeo C : es relativamente sencilla, y se basa en el uso del colorante
Giemsa que tifie regiones con heterocromatina constitutiva, que en vegetales
se halla localizada principalmente en regiones teloméricas, mientras en
animales, en regiones centroméricas.



Bandeos G, R, Q : son técnicas basadas en tratamientos enzimaticos que
ponen de manifiesto distintos patrones de bandas de la eucromatina, a lo largo
del cromosoma. El material se tifie con colorante Giemsa (G, R) 6 colorantes
fluorescentes, como la quinacrina (Q). Son las bandas mas estudiadas en
animales y el hombre. En los vegetales son muy dificiles de obtener por el alto
grado de empaquetamiento del cromosoma metafasico.

Bandeo NOR : permite identificar cromatina con secuencias
medianamente repetidas de ADNr, asociada a las regiones NOR del
cromosoma. El numero total y localizacién de las regiones NOR es variable, por
lo cual, como ya se expresO, ademas de su importancia funcional tiene valor
cariotipico .

Utilidad del cariotipo - idiograma

Permite la caracterizacion de especies, poblaciones, individuos,
ecotipos, razas, etc.

La cariosistematica es un area de trabajo que es capaz de dar respuesta
a problemas inherentes a la evolucion de los cromosomas, la diversificacidon
cariotipica en el espacio y el tiempo y la consecuente especiacion. Si bien las
especies tienden a mantener su constitucion cariotipica estable a través de las
generaciones, en algunos individuos de la poblacion es probable la ocurrencia
de mutaciones espontaneas que provoca cambios de tipo estructural o
numeérico en el genoma.

Los patrones de bandeo resultan de gran utilidad y complementan los
estudios citogenéticos para establecer :

*situaciones de poliploidia (dotacion cromosomica compuesta por varios juegos
cromosomicos basicos) 6 de aneuploidia (ausencia del numero exacto de
juegos cromosomicos basicos).

*origen de reordenamientos cromosémicos (translocaciones, deleciones,
inversiones, duplicaciones).

*dilucidar mecanismos evolutivos.

*determinar heteromorfismos (diferencias entre cromosomas homaologos)
*realizar diagndsticos diferenciales en genética médica.

Si bien en la actualidad las técnicas de biologia molecular mas
sofisticadas, permiten detectar la variabilidad a nivel de ADN, la caracterizaciéon
cariotipica aun sigue siendo necesaria para dilucidar el rol de los cromosomas
en la herencia, adaptacion y evolucion, aportando importante informacion al
inicio de programas de mejoramiento genético.

OBJETIVOS

% ldentificar las estructuras morfoldgicas del cromosoma metafasico.

# Analizar la relacion "contenido de DNA/evolucion" en diferentes grupos
taxonémicos.

#r Reconocer variabilidad genémica a nivel de estructura cromosémica

# Interpretar la relacion "morfologia cromosomical/cariotipo/especie”.

% Valorar la importancia practica de los analisis carioldgicos.
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