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RESUMEN

La escala temporal en nuestra cotidianidad refleja una pequefia fraccién de la historia
evolutiva de los organismos, incluidos los humanos. La edad del planeta se estima en
4.500 millones de afios, donde ocurrieron profundos cambios en la posicién de los
continentes y en el clima del planeta. Sin embargo, los cambios mas drasticos surgen
solo en los dltimos 500 millones de afios. La genética ha sido una herramienta funda-
mental para inferir el cambio de los organismos a lo largo de millones de afios, por
ejemplo, mediante la estimacién de tiempos de divergencia. Los seres vivos comparten
el material genético como huellas moleculares para rastrear cambios en el pasado. Asi,
mediante el uso de secuencias de ADN y proteinas, los cientificos estudian cémo los
organismos han evolucionado, cudndo surgieron importantes novedades evolutivas,
cémo interaccionan los genes, y determinan las relaciones evolutivas entre las formas
del pasado y las contempordneas. Las relaciones entre organismos son inferidas por
simple similaridad (fenéticas), por compartir caracteristicas tnicas y mediante modelos
matemdticos que describen como evolucionan las secuencias de ADN y las proteinas
(filogenéticas). La genética también evidencia la dindmica de los genomas (duplicacidn,
transposicién, recombinacion, inversiones), que resulta en ganancia y pérdida de genes,
nuevas funciones, y transferencia horizontal de genes, mecanismos que incrementan la
diversidad existente hoy. Aunque el ambiente es fundamental en la evolucién de los
organismos, es imprescindible reconocer que hay un hilo conductor muy fino y fuerte
que nos conecta inevitablemente a esas primeras moléculas que se formaron en el pa-
sado distante.
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ABSTRACT
The temporal scale of our daily life is a small fraction of the evolutionary history of

organisms, including the humans. The planet age is estimated in 4.5 billion years, in
which profound changes in the position of continents and the climate of the earth
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occurred. Nevertheless, most drastic changes arose just in the last 500 million years. The
genetics has been a fundamental tool to infer the organismal change throughout
billions, thousands and millions of years, for example through the estimation of
divergence times. Living organisms share the genetic material as a molecular fingerprint
to trace changes in the past. Thus, by using DNA and protein sequences, scientists may
understand how the living organisms have evolved, when important evolutionary
novelties arose, how genes interact, and determine the evolutionary relationships
between past and contemporary forms. The relationships among organisms are inferred
by simple similarity (phenetic relationships), by sharing unique features and throughout
mathematical models that describe how DNA sequences or proteins evolve (phylogenetic
relationships). Genetics also evidences the dynamics of genomes (duplication, transposition,
recombination, inversions) that results in gene gain and loss, new functions, and horizontal
gene transfer, mechanisms that increase today’s existing diversity. Although the environment
is fundamental in the evolution of organisms, it is essential to recognize that there is a very
thin and strong thread that connects us inevitably to those first molecules formed in the
distant past.

Key words: Evolution, genome, genetics, horizontal gene transfer, mutation
INTRODUCCION

Existen dos factores imprescindibles en el andlisis, cuando se aborda el tema de genes
y evolucidn: el primero involucra el tiempo que en la escala general se reduce en el mejor
de los casos a milenios cuando por ejemplo se habla de la historia de la humanidad. En
evolucién se habla de escalas de tiempo mucho mas largas que incluyen no solamente
los milenios, sino los cientos de miles de afios, los millones de afios y atin los miles de
millones de afos. El segundo factor importante involucra la variacién en dos sentidos:
1) El tiempo geoldgico (deriva continental y cambio climatico), y 2) genético: en primer
lugar el planeta tierra durante los tltimos millones de afios ha sufrido profundos cam-
bios en la forma, tamafio y conectividad de nuestros continentes, por ejemplo aunque
las posiciones de los polos y el ecuador no han cambiado, puesto que los continentes
se han movido de manera muy dindmica, las regiones que son tropicales o polares hoy,
no lo eran necesariamente en el pasado (Brown y Lomolino, 1998). Este dinamismo ha
repercutido de manera importante en los patrones de distribucién de las especies, lo
que ha conllevado a distribuciones homogéneas, disyuntas o discontinuas (Wen, 1999;
Sanmartin et al., 2001). Asi, el movimiento de los continentes pudo separar las pobla-
ciones de organismos que previamente estaban juntas; ello puede ser también atribuible
a cambios en el nivel del mar, la retraccién de hédbitats por cambios climéticos e incluso
puede tener una explicacién reciente cuando ocurre por fragmentacién de hébitat
resultado de causas antropogénicas, como es el caso en muchas poblaciones de anfi-
bios (Measey y Tolley, 2011).

El cambio climético es de alta importancia en evolucién, pues se han modificado las
condiciones de temperatura del planeta. Los ciclos de glaciacién-interglaciacién han
ocurrido periédicamente durante los tltimos millones de afios (Berger y Lutre, 2002).
Como respuesta, los organismos pueden optar por migrar hacia tierras mds calidas
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modificando no solo su distribucién, sino las interacciones interespecificas. Cuando el
clima cambia a condiciones mas favorables, las especies pueden regresar a la distribu-
cién original de sus ancestros, modificando nuevamente sus patrones biogeograficosy
su interaccién con otras especies tales como comportamientos territoriales interes-
pecificos y competencia por los recursos, entre otros. Es posible también que ocurra
incompatibilidad genémica cuando dos poblaciones de una misma especie divergen
por aislamiento, formando dos nuevas especies, pero posteriormente se reencuentran
y comparten un habitat determinado (Lynch, 2002).

Otro elemento importante en la evolucién corresponde al cambio interno del compo-
nente genético. Asi como cambia el ambiente, el genoma también sufre modificaciones
que incluyen procesos adaptativos, efectos selectivos y posiblemente patrones de es-
peciacién (de Aguiar et al., 2009). Aunque los genomas cambian de manera dindmica,
mediante acumulacién de mutaciones, duplicaciones génicas, inversiones, transposicio-
nes, fusién y fisién de genes, una conclusién que se deriva de la secuenciacién de ge-
nomas completos es que los ancestros de especies cercanas son mdas parecidos genéti-
camente que aquéllos mds lejanos. Lo anterior resulta del origen monofilético de la vida
(ancestria comtin) y de un proceso evolutivo mediado mayoritariamente por seleccién
natural, como Darwin lo sugirié hace 150 afios (Darwin, 1959). Asi, el origen, continui-
dad y eventual extincién de especies animales, de plantas o microorganismos no solo
depende de los genes. Es también el resultado de una profunda y compleja interaccién
entre organismos cuyos genes controlan maquinarias celulares y moleculares muy
complejas para el correcto funcionamiento de un organismo y su influencia reciproca con
el medio ambiente. Este articulo enfatiza en el tiempo (variacién a escala geoldgica y
cambio climdtico) y la variacién (genética) como elementos fundamentales en el proceso
evolutivo. Asimismo, destaca importantes cambios y tendencias a nivel genémico evi-
denciados gracias al desarrollo de nuevas tecnologias. El articulo corresponde a la con-
ferencia presentada en la Cétedra José Celestino Mutis de la Universidad Nacional de
Colombia y denominada “Todo lo que usted quiere saber de genética y nunca se atrevié
a preguntar” que tuvo lugar en el afio 2010 en el auditorio Leén de Greiff.

EVOLUCION DESDE LA PRIMERA CELULA PROCARIOTA A LOS HUMANOS

Para dimensionar la escala evolutiva y la transformacién organica ocurrida desde las
primeras células hasta entidades mds complejas y recientemente divergidas, es necesario
entender la escala temporal. La edad de la tierra es aproximadamente 4.500 millones de
afios (MA) estimativo basado en datacién por radiometria (Dalrymple, 2001); 1.000 MA
después habria surgido la primera forma de vida (Schopfetal., 2002). Los cientificos han
dividido la escala evolutiva del tiempo en eras, periodos y épocas (Tabla 1). En términos
generales se puede definir un fésil como los restos o sefiales de la actividad de organismos
pasados como esqueletos, conchas, caparazones e impresiones de plantas (Bentonetal.,
2000). Los fésiles proveen el contexto temporal del devenir evolutivo de la biota (Benton
etal., 2000), aunque dicho registro puede ser incompleto (Futuyma, 2009).

Las primeras células procariota (sin un nicleo celular diferenciado) surgen hace aproxi-
madamente 3800 MA (Woese, 1998). Dentro de los grupos procariota se incluyen los
dominios Archaea y Bacteria; el primero fue reconocido como domino taxonémico solo
en la década de los 90 (Woeseetal., 1990). Después de 1.000 millones de afiossurgieron
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Era Periodo Epoca Millones de
afios, del inicio
al presente

Cenozoico Cuaternario. Humanos modernos. Holoceno 0,01

Pleistoceno | 2

Terciario. Répida radiacién de mamiferos aves, Plioceno 5
serpientes, angiospermas, insectos, peces teledsteos, | Mioceno 23
primeros hominidos.

Oligoceno | 34

Eoceno 55

Paleoceno | 65

Mesozoico | Cretécico. Plantas con flores, mayores extinciones incluyendo
dinosaurios. 144

Jurdsico. Primeras aves y mamiferos, los dinosaurios son abundantes| 206

Tridsico. Arboles coniferos, primeros dinosaurios, primeros

mamiferos. 250
Paleozoico | Pérmico. Extincién en masa de muchos animales marinos

incluyendo los trilobites. 290
Carbonifero. Bosques de helechos, insectos, primeros reptiles,

tiburones, grandes arboles primitivos. 360
Devénico. Primeros tetrapodos. 409
Sildrico. Primeras plantas terrestres y animales. 439
Ordovicico. Primeros peces. 500
Cambrico. Invertebrados marinos abundantes. 540

Precambrico | Proterozoico. Células tnicas y mds tarde multicelulares, organismos
de cuerpo blando, primeros invertebrados. 2.500

Arcaico. Fésiles mds antiguos, bacterias y otros organismos
unicelulares. 3.800

Tabla 1. La escala geoldgica y sus principales eventos (adaptada y modificada de Futuyama, 2009; Brown
y Lomolino, 1998).

las primeras células eucariota, que tiene su ADN en el interior del ntcleo diferenciado
(Zimmer, 2009). La formacién de la membrana celular requirié la aparicién de los fos-
folipidos, que constituyen un filtro y un canal de comunicacién que protege del medio
ambiente circundante (Koch y Silver, 2005; Campbell, 2006). Al surgir las primeras
células, evolucionan hacia bacterias con capacidad fotosintética (Olson, 2006), de la
cual en buena parte depende el planeta entero.

De las células eucaridticas ancestrales surgen formas ameboides que eventualmente
dardn origen a plantas (Ruppertetal., 2004). Otras células empiezan a organizarse en
colonias con células en su interior y células en su exterior, cada una con funciones espe-
cificas (Ruppertetal., 2004). Los organismos filtradores de alimento circundante en el
medio acudtico semejan pdlipos, semejantes a los de los corales de hoy. Posteriormente
evolucionan pequefios tentdculos que pueden llevar comida directamente a una boca
primitiva. También ciertos organismos empiezan a desarrollar cuticulas protectoras,
con superficies espinosas, como armaduras (Ruppert et al., 2004).

Hace aproximadamente 550 MA, a partir de los filtradores, aparecen las branquias
(agallas) caracterizadas por su mayor eficiencia pues extraen oxigeno disuelto en agua
y excretan diéxido de carbono. Estos organismos incluyen formas que nadan libremente
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en el medio circundante ya sea como juveniles o adultos, mientras otros viven fijados
al sustrato marino. Los ancestros de los vertebrados tienen estructuras similares a una
columna vertebral, hace 500 MA surgen los primeros peces filtradores sin mandibula
(Forey, 1995; Mallatt y Sullivan, 1998). Estos pequefios ancestros gradualmente desa-
rrollan ojos y mandibulas lo cual representa una importante novedad evolutiva; tener
mandibula les permite comery no solo filtrar, y tener branquias les da la posibilidad de
respirar debajo del agua. Otra importante novedad evolutiva surge con la aparicién de
pulmones primitivos, lo que les permite independizarse del ambiente acudtico. Los
primeros anfibios evolucionaron hace aproximadamente 300-350 MA, tienen una cola
tipo pezy sus extremidades les permiten explorar el medio terrestre (Carroll, 2009). La
aparicién de otra novedad evolutiva, consistente en la capa protectora para huevos,
permitié la evolucién de reptiles (Hirsch, 1994; Mikhailov, 1997). Una rama de reptiles
dio origen a los dinosaurios emplumados cuyas plumas servian para vuelos cortos. Las
aves constituyen un linaje descendiente de reptiles primitivos (Ostrom, 1973; Ostrom,
1976). Otros dinosaurios evolucionaron hacia tamafos colosales. Su extincién ocurrié
hace unos 65 millones de afios, al parecer por el impacto de un meteorito que ocasioné
profundos cambios en la atmésfera del planeta (Frankel, 1999).

De los primeros ancestros reptilianos terrestres aparecen los primeros mamiferos, como
los marsupiales. Sus crias se desarrollan en el interior de sus madres, aunque nacen in-
maduras y totalmente dependientes del cuidado parental (Sears, 2009). Un organismo
que semejaba a una musarafia fue el ancestro de todos los mamiferos placentados
(Ahlberg y Milner, 1994), que a diferencia de los marsupiales nacen totalmente desa-
rrollados (Vaughan, 1999). Una de esas lineas evolutivas (los monos) pudo escalar
arboles, desarrollé mejor destreza en sus movimientos, una visién aguda, cerebros mas
grandesy una enorme curiosidad acerca del medio ambiente que le rodeaba. Los simios
(monos sin cola) y los humanos tienen un ancestro comdn; es decir, que ambos linajes
compartieron un mismo ancestro, del cual se diferenciaron (Whiteetal., 2009; Green et
al., 2010). Nuestros ancestros caminaron erguidamente, liberando sus manos para asirse
y aferrar cosas, como herramientas e incluso para la defensa. Fueron organismos mas
altos, con voltimenes cerebrales mds grandes, mds inteligentes y eventualmente con ap-
titudes para comunicarse El grado de homologia entre simios y humanos es muy alto tan-
to a nivel morfolégico como genético, y es evidencia del hilo conductor que nos conecta.
Si fuera posible comprimir los 4.500 MA de evolucién en un afio (12 meses, 8.760
horas, 525.600 minutos y 31°536.000 segundos), cada segundo seria equivalente a 142
afios en tiempo real. Asi, los 65 MA del pasado, cuando desaparecieron los dinosaurios,
equivaldrian a tan solo 3,5 dias del calendario evolutivo. En relacién a nuestro ancestro,
el género Homo que surgié hace aproximadamente 2,5 MA afios, es decir, hace tan solo
3,2 horasy los primeros humanos modernos (Homo sapiens) que surgen hace aproxima-
damente 165.000 afos, corresponderia a una aparicién de tan solo 3,2 horas. La dltima
glaciacién (10.000 afios) equivaldria a tan solo unos 42 segundos.

DE RODINIA A LOS CONTINENTES ACTUALES

No solo el componente genético es importante en el desarrollo evolutivo, los cambios
geogriéficos y climdticos también han tenido gran importancia en la distribucién y diver-
gencia organismica. Se ha estimado que un primer supercontinente llamado Rodiniase
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form¢é aproximadamente hace 1.100 MA (Torsvik, 2003). El supercontinente Gondwana
aparece en el Pérmico hace aproximadamente 250 MA (Fig. 1) que sufrié profundas
modificaciones formando los continentes actuales y modificando a medida que se mo-
via y fragmentaba la distribucién de todos las formas de vida existentes. Por ejemplo,
en el Tridsico, los animales terrestres podrian migrar del polo sur al polo norte. El super-
continente Pangea empezé a fragmentarse en la mitad del Jurasico y al final del mismo
el océano Atlantico separa Africa del este de la actual Norte América (Paleomapwebsite).
India y Magadascar previamente conectadas se separan, e India migré hacia el norte
para colisionar con Eurasia. Norte América estaba conectada con Europa y, Australia
estaba adn unida a Antértica. Hace aproximadamente 50-55 MA India colisiona con
Asia formando el plateau Tibetano y los Himalayas. Australia empieza a migrar rapida-
mente hacia el norte separdndose de Antértica y los continentes empiezan a tener la

posicién que se conoce hoy (Paleomap website).
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Figura 1. Movimiento de los continentes en los tltimos 250 MA. Nétese el cambio de la posicién de los
continentes con respecto al Ecuador (linea punteada). Modificado y adaptado de Brown y Lomolino,
1998; (Paleomap website).

LA GENETICA Y LA EVOLUCION

En 1865, Gregor Mendel, un monje austridco disefié de manera brillante unos experi-
mentos de cruces de guisantes con distintas caracteristicas, describiendo las proporcio-
nes en que resultaban las descendencias. Mendel pudo asi predecir que la informacién
o materia hereditaria que se transmitia entre generaciones estaba ubicada en unidades
discretas y la manera como estas se separarian. Los experimentos de Mendel y las reglas
de la herencia se mantienen hasta hoy dia (Griffiths et al., 2000). Posteriormente en
1953, Watson y Crick, usando datos de difraccién de rayos x, proponen la estructura
del ADN y su organizacién en una doble hélice (Watson y Crick, 1953). Con la contribu-
cién de Watson y Crick, se da inicio al conocimiento sobre los elementos (nucleétidos)
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que forman el ADN, los enlaces y la complementariedad de las bases nitrogenadas, las
ribosas y la geometria de la estructura de la molécula de la herencia. A partir del 2000
la era genémica cambié de manera importante cuando el borrador del genoma huma-
no es publicado (Landeretal., 2001; Waterston et al., 2002). La era genémica también
ha permitido poner a prueba las relaciones evolutivas entre entidades biolégicas basa-
das en datos morfoldgicos.

En biologia, es posible agrupar organismos a través de distintas aproximaciones, una
incluye similaridad (relaciones fenéticas) que no necesariamente implica una relacién
evolutiva pues muchos organismos pueden poseer caracteristicas morfolégicas comunes
debido a que viven en ambientes similares, sin compartir un ancestro comun (Futuyama,
2009). La figura 2 muestra una representacién de una filogenia, se trata de buscar an-
cestros comunes en el grupo de interés, grupos hermanos y grupos naturales o monofilé-
ticos (que incluyen el ancestro comiin y todos los descendientes; Fig. 2A y B). El descu-
brimiento de grupos no naturales o parafiléticos (incluyen el ancestro comtin y algunos,
pero no todos los descendientes), permiten modificar constantemente la clasificacion
taxondémica de los organismos (Fig. 2C). Una hipétesis de filogenia no se limita a determi-
nar las relaciones entre las entidades bioldgicas de interés, sino de usar esa informacién
para hacer inferencias adicionales como la aparicién de novedades evolutivas impor-
tantes. Por ejemplo, en la figura 3A se muestra la filogenia de vertebrados, que permite
determinar el grado de relacién entre los distintos grupos y proponer cuando aparecieron
diferentes novedades de interés (pelo, membrana amnidtica, entre otros).

A'y B son grupos C es el grupo externo _I | |
hermanos deAyB
GRUPO GRUPO GRUPO 3
A B C

b. Cada cuadro representa un clado

(grupo natural o monofilético).
Ancestro comin

deAyB

a. Las filogenias buscan reconstruir la
historia evolutiva de las especies.

c. En cada cuadro existe un grupo parafilético (no
monofilético pues incluye el ancestro comin y
algunos, pero no todos, sus descendientes).

Figura 2. Arbol filogenético y grupos mono y parafilético.
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Figura 3. A. Filogenia de vertebrados y sus caracteristicas derivadasvs. ancestrales. Construidas las filo-
genias es posible mapear informacion de interés. Estas filogenias pueden ser construidas con informacién
morfoldgica o molecular (modificado de http://evolution.berkeley.edu). B. Evolucién del virus del VIH
humano a partir de cepas del virus de los simios. Infecciones separadas de hospederos simios pasaron a
los humanos. (Modificado de Sharp y Hahn, 2008, Worobeyet al., 2008).

A una escala mas reciente, este tipo de enfoque ha permitido entender el surgimiento y
evolucién de enfermedades que afectan poblaciones humanas. Por ejemplo, el VIH (virus
de inmunodeficiencia humana) aparece recientemente en la escala evolutiva; fragmentos
de VIH se han encontrado en caddveres preservados desde 1960, sugiriendola presencia
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del virus en poblaciones humanas incluso desde principio del siglo XX (Worobey et al.,
2008). Por reconstruccién filogenética usando secuencias de ADN, hoy se sabe que el
virus estd compuesto por cinco familias virales: los grupos M, Ny O de VIH1, y los gru-
pos Ay B del VIH2 (Fig. 3B); todas descendientes del SIV (virus de inmunodeficiencia
en simios, por sus siglas en inglés), cada una resultado de una invasién distinta en hos-
pederos humanos y al parecer en dos eventos separados, el virus simio pasé a hospe-
deros humanos.

LA EVOLUCION DEL GENOMA

Alo largo de la historia evolutiva, el genoma de los organismos ha sufrido numerosos
cambios. Estos incluyen mayor tamafio, incremento en el nimero de genes que pueden
surgir por duplicacién de formas existentes, nuevas funciones, al igual que intercambio
de genes dentro y entre genomas. Como resultado, los genomas se hacen mds comple-
jos de modo tal que se realizan estudios comparados (genémica comparada), aunque
aun falta avanzar en el entendimiento de la funcién génica. La paradoja del valor C, la
duplicaciény fusién de genes, el exon shuffling y la transferencia horizontal de genes son
mecanismos interesantes que explican en parte, cémo ha surgido la amplia diversidad
gendémica existente hoy en dia. Adicionalmente, el estudio de los genomas ha permitido
establecer que distintas moléculas tienen tasas de mutacién especificas. Tal constancia
permite utilizarlas como relojes moleculares para estimar el grado de divergencia evo-
lutiva, que junto con la evidencia fésil, amplian el conocimiento sobre el tiempo y modo
de evolucidén.

La paradoja del valor C. El valor C se define como la cantidad de ADN por genoma
haploide. Cuando se evaltia dicho valor para distintas especies, no existe relacién entre
el contenido de ADN y la complejidad organismica (Tabla 2) o el contenido de genes
codificados por el organismo. Por ejemplo, varios protozoarios unicelulares poseen
mucho mas ADN que los mamiferos, que presumiblemente son mas complejos (Li,
1997). La ausencia de una relacién consistente entre el valor Cy la complejidad de un
organismo es llamado la paradoja del valor C. Aunque es cierto que en general organis-
mos mds complejos, tienen genomas mds grandes, existe gran variacién dentro de
grupos (Patrushev y Minkevich, 2008). Por ejemplo, salamandras y peces pulmonados
tienen genomas que sobrepasan los 120 pg de ADN por ntcleo, mientras el genoma
humano tiene 3,5 pg (1pg de ADN corresponde aproximadamente a 10° pares de
bases). En plantas terrestres, predominan los genomas gigantes como el de Fritillaria
assyriaca, una especie de la familia Liliaceae con 127 pg de ADN (Patrushev y Minkevich,
2008). Algunas de las hipétesis que explican el exceso de ADN con alguna posible fun-
cién sugieren que las secuencias no codificantes de los genomas eucariota proporcionan
genes con proteccién global y diferencial contra mutdgenos quimicos. De esa manera,
formarfan un nuevo sistema de proteccién de la informacién genética eucariota (Patrushev
y Minkevich, 2008). Otra alternativa apunta a que podria tratarse de un mecanismo de
regulacién génica ya que si la mayoria de organismos requieren 30.000 a 40.000 genes
para su funcionamiento, el exceso de ADN podria estar involucrado en regulacién gé-
nica, aun por conocer. Por ejemplo, la cantidad de ADN no codificante en eucariotes
puede variar de 3 Mb (1Mb=1’000.000 pares de bases) a 100.000 Mb, que abarca des-
de un 30 hasta casi 100% del genoma (Cavalier-Smith, 1985).
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Grupo Cantidad de ADN
10° 107 108 10° 1010 10t

Plantas con flores
Aves
Mamiferos

[ ]
Reptiles ]
[ ]

Anfibios

Peces 0seos

Peces cartilaginosos
Equinodermos
Crustaceos

Insectos

Moluscos

Gusanos [ ]
Hongos [ ]
Algas [ ]
Levaduras [ ]
Bacterias Gram + [ ]
Bacterias Gram - [ ]
Micoplasma [ ]

Tabla 2. Variacién en la cantidad de ADN de los organismos en estado haploide. Cantidad de ADN en
pares de bases.

La informacién gendmica reciente confirma que tampoco hay relacién entre el nimero
de genesy la complejidad de un organismo, por lo que ha surgido el concepto de para-
doja del valor G (nimero de genes por enoma haploide), y el valor | (medida de infor-
macién codificada por el genoma). Este dltimo busca incorporar el nimero efectivo de
genes en un organismo que tengan en cuenta fendmenos de corte y empalme alterna-
tivos, modificaciones postranscripcionales, proteinas multidominoio, redundancia de
genes e interaccion entre genes (Hahn y Wray, 2002). Otras teorias apuntan a una po-
sible interaccién coevolutiva entre volumen del nicleo y volumen celular. Es decir, la
cantidad de ADN se ajustaria como mecanismo adaptativo a un cambio en el tamafio
celular (Gregory, 2001). Es probable que en los préximos afios, y como resultado de la
gran cantidad de informacién de tipo genémico, surja evidencia a esta u otras teorias
que expliquen el enigma de la enorme diversidad en el tamafio de los genomas de
organismos eucariota.

Duplicacién de genes. Este fenémeno (Fig. 4A) puede producirse en porciones de genes,
genes completos, parte de un cromosoma, un cromosoma completo o todo el genoma
(Li, 1997). Se considera el mecanismo mas eficaz para generar nuevos genes y nuevas
vias de control bioquimico que han permitido la divergencia adaptativa de organismos.
Por ejemplo, se pueden producir muchas copias de un gen con igual funcién, como
rRNAs o algunas proteinas (Li, 1997; Graury Li, 2000). En plantas, la duplicacién gend-
mica es comun, aumentando asi el tamafio del genoma (Kellogg, 2003; Lockton y Gaut,
2005), en animales la duplicacién es comun y ocurrié incluso antes de la diferenciacién
de los cromosomas sexuales. En mamiferos, aves y reptiles, la duplicacién genémica
produce disrupcién del mecanismo de determinacién de sexo y es rapidamente elimi-
nada (Li, 1997).

Cuando los genes se duplican, puede ocurrir que la copia sea un sustrato sobre el cual
otros mecanismos evolutivos actden para originar nuevas funciones. También puede
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Figura 4.A. Duplicacidn génica. B. Intercambio de genes por recombinacion ilegitima, resulta en cambio de
orden de segmentos o perdida de regiones génicas. C. Fusién génica resulta en formacién de nuevos genes.

ocurrir que la copia se silencie, es decir, pierda su funcionalidad mediante truncamiento
de la transcripcién o la traduccidn. Este tltimo mecanismo explica en muchos casos el
surgimiento de pseudogenes o copias no funcionales de un gen (D’Errico et al., 2004).
La duplicacién génica puede contribuir a la complejidad fisioldgica o estructural en
organismos (Li, 1997). Por ejemplo, hace 600-800 MA un primer evento de duplicacién
produce dos tipos de proteinas funcionales distintas, mioglobina y hemoglobina. La
primera cumple la funcién de acumular oxigeno en musculo, la segunda, de trasportarlo
en sangre. Un segundo evento de duplicacién hace aproximadamente 450-500 MA
origina las familias alfa y beta. Estas familias se ubican en cromosomas distintos (16 y
11 respectivamente) en humanos y se expresan diferencialmente en el desarrollo embrio-
nario de mamiferos.

Exon Shuffling (Intercambio de exones). La recombinacién sexual de genomas parentales
es importante en la evolucién eucariota, ocurre al azar pero en posiciones homélogas
cuya ubicacién depende en cierta medida de la longitud del ADN. En el genoma, los
exones ocupan solo 1% del mismo (en humanos) y los intrones 24%; se considera que
la mayoria de entrecruzamientos y recombinaciones ocurre entre exones. El proceso
natural de crear nuevas combinaciones de exones por recombinacién intrénica se co-
noce como intercambio de exones (exon shuffling; Kolkman y Stemmer, 2001). Tal inter-
cambio de exones por recombinacién ilegitima, tiene un efecto inmediato que altera el
orden de los genes duplicados e incrementa la diversidad proteica al generar multido-
minios (Fig. 4B; Vibranovski et al., 2005; Patty, 1999).

Fusién de genes. Nuevas funciones génicas pueden surgir cuando dos genes se fusionan
en una unica unidad transcripcional. Esta fusién puede ocurrir por recombinacién de
ADN (Long et al., 2003), como se ha evidenciado en primates (Marques et al., 2005;
Akiva etal., 2006). Una vez generados los nuevos genes, se suceden cambios adaptativos
rdpidos a nivel de aminodacidos y fuertes restricciones funcionales; al parecer alejarse de
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las funciones ancestrales podria ser un paso critico en la evolucién de estos genes
quiméricos surgidos por fusién génica (Jones y Begun, 2005).

La transferencia horizontal de genes (THG). La THG incluye un modo de transmisién
genética horizontal (o lateral). Este fenémeno se diferencia de la via vertical que se da
en organismos con reproduccién sexual. No existe necesariamente una relacién evolu-
tiva directa entre las entidades bioldgicas que interactian bajo THG (Fig. 5A). El im-
pacto de la transferencia horizontal de genes empieza a ser evidente cuando a partir de
informacién genémica de muchos organismos procariota y de andlisis filogenéticos, se
ha encontrado que hay muchos organismos que han adquirido parte de sus genes por
transferencia horizontal (Escobar-Paramo et al., 2003; Almeida et al., 2008).

Existen tres mecanismos de THG. El primero es la transformacién bacteriana, que involu-
cra un fragmento de ADN desnudo de una célula donante. Este se libera y se introduce a
la célula receptora a través de poros (Fig. 5B). Una de las hebras de ADN es digerida per-
mitiendo la entrada de la otra hebra que se recombina con regiones homélogas del
cromosoma bacteriano, permitiendo que la célula receptora adquiera la informacién de
la célula donante. Un segundo mecanismo es por conjugacién bacteriana e incluye con-
tacto célula a célula (Fig. 5C). La célula donante forma unpilus de conjugacién para hacer
contacto con el receptor y por el cual ocurre la transmisién del material genético.
Finalmente, la transduccién ocurre cuando un bacteriéfago infecta una bacteria e incor-
pora su ADN (Fig. 5D).
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Figura 5. A. La transferencia horizontal de genes vs. la transferencia vertical de genes y algunos meca-
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nismos de transmisién de la informacién: B. Transformacién, C. Conjugacién, D. Transduccién.
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Las tasas de mutacién y el reloj molecular. Las moléculas tienen distintas tasas de evo-
lucién y por lo tanto en un mismo periodo de tiempo, el nimero absoluto de cambios
puede ser distinto para diferentes genes. Dicha velocidad de substitucién corresponde
a la tasa de mutacién expresada como el ndimero de cambios por periodo de tiempo.
Asi, para un rango de tiempo determinado, algunas moléculas con tasas de mutacién
rdpida experimentardn numerosos cambios, otras con tasas intermedias experimen-
tardn algunos cambios, e incluso algunas moléculas con bajas tasas de mutacién no
experimentaran cambio alguno. En general, se puede decir que moléculas que no tienen
una restriccién funcional cambian mads frecuentemente que aquellas con una funcién
importante. Por ejemplo, las histonas son moléculas que protegen el nucleosoma que
recubre el ADN, su carga positiva recubre el ADN de naturaleza negativa, la restriccién
funcional no permite que haya cambios de aminoacidos que cambien la carga de la
proteina. Por otra parte genes no codificadores, como el D-loop del ADN mitocondrial
donde se inicia la replicacién, tiene una de las tasas de cambio mds altas (Lunt, 1998).
Puesto que las moléculas cambian a una tasa constante a lo largo del tiempo, se dice
que existe un reloj molecular (Zuckerkand y Pauling, 1965). Dicha tasa es utilizada para
estimar tiempos de divergencia, usando normalmente un punto de calibracién con evi-
dencia fésil (Drummond et al., 2006). También es posible evaluar la constancia en la
tasa de evolucién molecular cuando no hay fésiles disponibles, mediante pruebas como
la prueba relativa (Lemey y Posada, 2010) que evalta si la tasa de cambio, después de
un evento de divergencia, es la misma para las dos ramas resultantes.

Sin embargo, hoy en dia se acepta que no existe un reloj universal. Debido a las restric-
ciones funcionales y estructurales, evidenciadas con estudios de evolucién molecular, al
igual que efectos de seleccién, hoy en dia se habla de relojes locales y no globales para
describir las tasas de cambio de las moléculas (Drummond et al., 2006). Por ejemplo,
el sistema de termorregulacién, el tiempo de generacién y la tasa metabdlica de los
organismos, tienen un efecto sobre la tasa de evolucién molecular (Martin y Palumni,
1993). También hay evidencia sobre variaciones temporales en la tasa de evolucién y
que dichas tasas son especificas para cada gen (Bedford y Hartl, 2008). Muchos estu-
dios evolutivos en la actualidad, buscan estimar tiempos de divergencia basados en la
hipdtesis del reloj molecular. Sin embargo, dada la enorme heterogeneidad en las tasas
de evolucién molecular, al estimar tiempos de divergencia se deben tener en cuenta
relojes locales que aplican a grupos especificos y ser muy precavidos al supuesto de
reloj universal.

CONCLUSION

Los factores tiempo geoldgico y cambio o variacién genética son fundamentales en evo-
lucién, aunque aparentemente imperceptibles juegan un papel definitivo en el proceso
evolutivo. El genoma no es un simple compartimento de almacenamiento de infor-
macidn, sino que presenta un gran dinamismo por efectos estocdsticos o por accién de
la seleccién natural. Las modificaciones del genoma permiten rastrear la historia evo-
lutiva de los organismos pues todos los organismos comparten ancestros comunes. En
las representaciones graficas de las filogenias existen ramas o linajes evolutivos que se
mantienen, otros se extinguen, y otros surgen como resultado del proceso dedivergencia.
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El avance de la genética ha permitido evidenciar los cambios genémicos que incluyen
la alta diversificacién proteica resultado de formacién de nuevos genes. La diversidad
genética de los organismos representada en diversidad de especies es resultado también
del aislamiento geografico, la tecténica de placas y el clima del planeta. Simulaciones
de los movimientos tecténicos postulan que se estd entrando en una fase de colisién
continental que resultard en que Sur América se desprenderad de Norte y Centro Amé-
rica, y se unird nuevamente a Africa. Por otra parte, el Atlantico se extenderd, Africa
colisionard con Europa cerrando el Mediterrdneo, y Australia colisionard con el sureste
de Asia, Pangea Ultima se formara 250 MA en el futuro (Paleomap website). Aunque la
distribucién de las especies depende en gran medida del movimiento de los continentes
donde habitan, estardn inevitablemente conectados por el proceso evolutivo pues hay
un muy delgado hilo (la genética) que se extiende y nos conecta entre esas primeras
moléculas que se formaron hace 4.500 MA. Dichas moléculas evolucionan a diferentes
tasas de mutacién, lo que permite estudiar procesos evolutivos a diferente escala, para
asi determinar tiempos de divergencia.
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