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VARIACION

Mariana Peimbert'>

Enlanaturaleza existen una gran diver-
sidad de organismos; los hay de diferen-
tes formas, tamaiios, colores y estilos de
vida. En una misma especie o poblacién
también encontramos individuos con
distintas caracteristicas. A esto se le lla-
ma variacion. Es posible que la primera
vez que vemos una parvada de tucanes
pensemos que todos son iguales, pero
después de observarlos detenidamente
podremos distinguirlos, pues cada uno
es diferente. En los tucanes lo mas evi-
dente serdn las sutilezas del pico, mien-
tras que en bacterias seran las diferen-
cias metabdlicas.

Charles Darwin dedicalos dos prime-

ros capitulos de El Origen de las especies
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a describir las diferencias entre los indi-
viduos de la misma especie; tanto aque-
llos que han sido domesticados como
aquellos que viven en vida libre. En su
libro la variacién es fundamental para
explicar como las poblaciones de indi-
viduos van cambiando con el tiempo.
Uno de los ejemplos mas conocidos de
Darwin, a pesar de no estar contempla-
do en El origen de las especies, es el caso
de los pinzones de las Islas Galapagos.
Los pinzones de cada isla tienen picos
diferentes, los cuales estan adaptados a
los distintos alimentos que hay en cada
isla. La explicacién a esta observacion
es que en los pinzones habia variacio-
nes preexistentes. En cada isla los pa-
jaros con picos mejor adaptados al am-
biente particular se reprodujeron mas,
lo cual hizo que con el tiempo surgie-
ran diferentes especies de pinzones en
cada isla. Darwin no explica ni propone
mecanismos que den lugar a las varia-
ciones de los individuos; sin embargo,
reconoce la existencia y la relevancia de
la variacién bioldgica; mas atn, insintia
que hace falta un mecanismo para que
la variacidn siga sucediendo: “Para que
una especie pase por una gran cantidad
de modificacidn, es preciso que una va-
riedad ya formada quizas, después de

un largo intervalo de tiempo, siga va-
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riando o presentando diferencias indi-
viduales...”"*¢

Mendel, con un disefio experimen-
tal brillante, propone un mecanismo
de variacidn: la combinatoria de los
caracteres como resultado de la repro-
duccidén sexual. Acierta al proponer las
unidades de la herencia como un ente
discreto, donde cada caracter (caracte-
ristica observable) se hereda de manera
independiente alos otros, y el estado del
caracter depende del componente tan-
to materno como paterno de manera
discontinua y no mezclada. Propone la
existencia de elementos recesivos que
en presencia de elementos dominantes
no se observan, pero si se heredan. De
ahi que surjan dos conceptos muy rele-
vantes para la biologia: el fenotipo, que
son los estados de caracter que vemos,
y el genotipo, que es la informacion (ge-
nes, genoma) que se puede heredar. En
algunos casos la relacién entre fenoti-
po vy genotipo es directa, pero en casos
como los caracteres recesivos, los ca-
racteres que dependen de muchos genes

o aquellos que son muy susceptibles al

146 C. R. Darwin (1877). Origen de las especies por medio
de la seleccién natural o la conservacién de las razas favo-
recidas en la lucha por la existencia, traducida con autori-
zacién del autor de la sexta y ultima edicién inglesa, por
Enrique Godinez, Madrid y Paris: Biblioteca Perojo, p. 98.

ambiente, hacen que la relacién geno-
tipo-fenotipo se intrinque y deje de ser
evidente.

Sin embargo, los mecanismos que
explican c6mo se puede seguir varian-
do durante largos periodos de tiempo,
que permitan proponer incluso el sur-
gimiento de nuevos linajes, provienen
de muchos experimentos de la biologia
molecular. La idea fundamental es que
el ADN es la molécula de la herencia y
tiene una secuencia de bases ordenada,
como en Cien afios de soledad en que las
letras sélo tienen sentido por estar or-
denadas en palabras, frases, parrafos,

etcétera.

¢Cual es el mecanismo
por el cual surge la variacién?

Las mutaciones son los cambios en la
secuencia del ADN. Estos cambios son
relevantes cuando se heredan, pues ésta
es la forma de tener nuevas variantes de
manera infinita. Hay mutaciones que
no se heredan, ya sea porque el organis-
mo no se reprodujo, se reprodujo antes
de la mutacién o la mutacién no sucedi6
en una célula germinal. Las mutaciones
pueden ser de muchos tipos: el cambio

de una base por otra, el aumento o la
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pérdida de una secuencia de bases, el
reacomodo de las secuencias de ADN, el
aumento o la disminucién de cromoso-
mas o la franca duplicacién de genomas
completos.

La palabra mutacién en algunos con-
textos puede tener una connotacion
moral, en el entendido de que existe lo
normal, lo correcto, y aquello no normal
resultado de errores en algiin proceso.
En algunos casos se habla de polimor-
fismos, ya sea por quitar la connotacién
moral o bien por no saber cuél forma es
la preexistente y cudl es la derivada.

Las mutaciones causadas por proce-
sos bioldgicos suelen estar relacionadas
con algunos de los siguientes procesos
altamente regulados: replicacién, re-
combinacién o segregacién de cromo-
somas. Las mutaciones también pueden
producirse por la exposicion a luz ultra-
violeta o a rayos X, asi como por sustan-
cias quimicas como el gas mostaza.

Lareplicacion es el proceso mediante
el cual se copia el ADN. La enzima ADN
polimerasa es la encargada de unir los
nucleédtidos usando como molde el ADN
existente. La ADN polimerasa se equivo-
ca una de cada 107 nucleétidos aunque
posteriormente actiia un sistema de re-
paracién que hace que este nimero se

reduzca mil veces mas a un cambio de

cada 10" nucleétidos copiados. Estos
errores generan mutaciones puntuales,
es decir, el cambio de una base por otra.
La mayoria de las mutaciones puntua-
les no tiene un efecto en el fenotipo; sin
embargo, la mutacién de una base par-
ticular puede producir la tolerancia a
la lactosa, y la de otra puede causar la
anemia falciforme. Durante la replica-
ci6n también puede ocurrir el despla-
zamiento de hebra ocasionando que re-
giones repetidas aumenten en tamaiio.
Estas dan lugar a enfermedades gené-
ticas como la atrofia muscular espinal.
Larecombinacién ocurre cuando dos
cromosomas intercambian informa-
cién. En eucariontes la recombinacién
sucede durante la meiosis, los pares de
cromosomas se encuentran y el cromo-
soma de origen materno intercambia
una o varias secciones con el de origen
paterno. En general, durante este pro-
ceso es como si cambiaramos la defini-
cién de arbol de un diccionario por la
de otro. El intercambio de informacién
puede ser desigual; de vez en cuando
sucede una recombinacién no simétri-
ca que da lugar a que un cromosoma
tenga mas informacién que otro o que
una seccién del cromosoma cambie de
lugar. A estas mutaciones se les llama
rearreglos cromosomicos. El chimpancé
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tiene sélo una copia de amilasa, mien-
tras que el ser humano posee 10 copias
de ese mismo gen. Estas duplicaciones
son producto de esos rearreglos.

La segregacion de cromosomas ocu-
rre en la divisién celular; durante la mi-
tosis y la meiosis los cromosomas se se-
parany ambas células hijas quedan con
un juego de cromosomas. Sin embargo,
esto no siempre es asi, pues a veces una
célula se queda con mas cromosomas
que la otra. Este tipo de mutaciones ha
sido indispensable para el desarrollo
de la civilizacion: la alta produccion de
granos de trigo y de maiz se debe (en
parte) a un aumento del nimero de cro-

mosomas.

Transferencia horizontal

Otra forma de obtener variabilidad se
produce a través de transferencia ho-
rizontal de genes; es decir, cuando un
organismo incorpora ADN de otro orga-
nismo. Se pueden transferir pequenas
secuencias de ADN o incluso genomas
completos de otras especies. Constante-
mente los organismos se alimentan de
otras células, incluido su ADN, pero de
vez en cuando, en lugar de degradar el

ADN y usar las partes para rehacer nue-

vas moléculas, se incorpora al material
genético y se empieza a copiar junto con
el ADN propio. Un ejemplo que sucede
a menudo y resulta un problema de sa-
lud publica es la transferencia de genes
de resistencia a antibidticos entre dos
bacterias, bacterias que pueden ser de
especies totalmente diferentes. Uno de
los casos mas dramaticos de transfe-
rencia horizontal es el cambio ocurrido
a través de la endosimbiosis de lo que
ahora conocemos como la mitocondria
y la célula eucariota. Esta endosimbio-
sis abri6 las puertas a muchas opciones
de formas y sus variantes que antes no

podrian haber sucedido.

Variacion independiente
de la herencia: plasticidad
fenotipica

Hay muchas variaciones en los indivi-
duos que no son resultado de secuen-
cias diferentes de ADN. Ademas, existen
variaciones que dependen de la interac-
cién del organismo con el medio am-
biente y no son heredables, por lo cual
son menos relevantes para los procesos
evolutivos pero muy relevantes para los
procesos fisiolégicos. Un ejemplo senci-

llo de entender es el riego de una planta.
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En época de lluvias una planta tendra
turgencia y un verde brillante, pero en
época de secas esa misma planta se vera
diferente. Algunas de estas variaciones
pueden responder a cuestiones mera-
mente fisicas: la luz quema las hojas;
otras variaciones responden a la regula-
cién fisioldgica: los estomas se cierran;
mientras que otras dependerian de la
expresion génica, que es una manera
molecular de detectar y responder a las
condiciones ambientales. La regulacién
de la expresion genética le permite a la
planta controlar cudnta clorofila pro-
duce y, por lo tanto, determina qué tan
verde es. La plasticidad fenotipica de los
organismos constituye una gran venta-
ja adaptativa, depende de la regulaciéon
de la expresion génicay permite alos or-
ganismos sobrevivir en diferentes con-
diciones ambientales. Algunas especies
y algunas variantes son mas plasticas
que otras. La pérdida de la plasticidad
es comun en organismos que han vivido
durante muchas generaciones en am-
bientes muy estables. Es el caso de los
simbiontes que viven en un ambiente

regulado por otro organismo.

Otras formas de herencia:
epigenética

En su momento se creyé que la tnica
forma de herencia se producia través de
la secuencia de las moléculas de ADN,
pero actualmente también se recono-
cen otras formas de herencia llamadas
epigenéticas. Asimismo, se hereda la es-
tructura tridimensional de ADN: qué tan
compactado esta un segmento de ADN,
si tiene modificaciones quimicas (meti-
laciones), o qué tipo de proteinas y ARN
hay en el 6vulo. Este tipo de herencia no
permanece por muchas generaciones,
pero resulta necesaria para el desarro-
llo embrionario de los organismos mul-
ticelulares. Las células del higado daran
lugar a mas células del higado, de ma-
nera que no tenemos células de ojo en el
rifién, a pesar de que las dos tengan el

mismo genoma.

Aumento y disminucién
de la variacion

Cuando en una poblacién desapare-
cen algunas variantes y sélo queda un
estado para un caracter determinado,
decimos que ese caracter se fijé en la

poblacién e implica una disminucién
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en la variacion. Hay diferentes fuerzas
evolutivas que cambian la variacién en
el interior de una poblacién; dependien-
do del caso estudiado, alguna de estas
fuerzas puede ser mas importante que
la otra. Las mutaciones y la migraciéon
de individuos de otras poblaciones au-
mentan la variacion mientras que la
seleccion natural y la deriva génica dis-
minuyen esa variacién. Estas mismas
fuerzas actiian de manera distinta si
pensamos en la variacion entre diferen-
tes poblaciones. En este caso, la migra-
cién de una poblacién A a una poblacién
B propiciara que ambas poblaciones se
parezcan mas entre si; de igual manera,
si los ambientes se parecen, la seleccion
natural hard que las dos poblaciones se
parezcan cada vez mas (convergencia),
mientras que diferentes procesos de de-
riva génica haran que las poblaciones se

parezcan menos entre si.

Variacion en seres humanos

Cada ser humano es diferente; en ge-
neral nos reconocemos a partir de la
forma de la cara o del sonido de la voz.
Las huellas digitales nunca son igua-
les y los genomas sélo son iguales en el

caso de gemelos idénticos. En el caso

del genoma humano se han observado
diferencias de un solo nucleétido en el
interior de los genes, pero la mayoria de
las diferencias se encuentra en regiones
repetidas no codificantes. La mayoria
de las variaciones en el genoma no se
ha podido asociar con fenotipos deter-
minados. Actualmente se estudian los
genomas de grupos de personas con
alguna caracteristica comin y median-
te andlisis estadisticos se encuentran
los genes y sus variantes asociadas. De
esta manera se han descubierto muchas
caracteristicas poligénicas, como la al-
tura de las personas y la diabetes tipo I,
que estan asociadas a decenas de genes.
Este tipo de estudios ha dado lugar a
la medicina personalizada y a plantear
nuevas formas de diagnéstico, preven-

cién y tratamiento de enfermedades.

* evolucion, seleccién natural, geno-
tipo / fenotipo, mutacién, plasticidad

fenotipica
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