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La alternancia es Ia madre de toda vida,
belleza y senal.
Una verdad repetida mecdanicamente
se vuelve una mentira.
Un faro guia también cuando no ilumina.
No hay un dtomo que no sea itinerante.
No hay una molécula eternamente
constituida.
No hay vida sin cambio.
No hay 1da sin vuelta
ni vuelta sin 1da.
Y dos cosas iguales no hay,
soélo parecidas.

JorGE DREXLER. “CArRA B”

In order to understand the phenomena of
evolution, we need to undesrtand both the
generative dynamic processes that produce
the disctinctive characteristics of species
n the first place (origins) and the eftects of
natural selection on the frequencies of the

various characters.

Brian C. Goodwin. “Evolution: four
billions years...”
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Introduccion

La variacion biologica es central en los procesos evolutivos y en su estudio.
Como fen6meno, es lo que permite que ocurra la evolucién; como concepto,
ha tenido un papel central en las explicaciones evolutivas.

Sin embargo, y pese a que su importancia como fendmeno no suele ser
menospreciada, su papel epistemologico raras veces ha sido reconocido en los
principales debates teodricos del estudio de la evolucién. Debido a esta
ausencia de atencién, la variacién como fendémeno bioldgico ha sido un
campo explorado, pero escasamente reconceptualizado, por lo que adn no se
cuenta con una teoria general que homogenice los diversos tipos de variacion,
las causas de cada uno y las explicaciones evolutivas donde tienen injerencia.

Bajo ese escenario, el objetivo principal de esta tesis es identificar los
alcances y las limitaciones de las explicaciones actuales, aun dispersas en la
literatura, para las causas de la variacion. Expondré que, pese a la relativa

atencién que ha tenido en el desarrollo de la teoria, atn prescindimos de una
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explicacién solida y amplia para este fendmeno. Una de las principales
carencias es una conceptualizacién de la variacién donde se incluyan todos
los niveles jerarquicos en los cuales puede aparecer y las respectivas
consecuencias que su presencia conlleva. Argumentaré por qué me parece
poco satisfactorio el tradicional escenario de la variacién como producto en
ultima instancia de la mutacién aleatoria. En la construcciéon de un esquema
explicativo mas amplio, mencionaré una multitud de fené6menos asociados al
surgimiento de la variacidén y expondré por qué muchos de ellos son, a mi
parecer, tan necesarios como la mutacidén aleatoria en las explicaciones
bioldgicas de la variacidn.

Para llegar al objetivo principal, primero delimitaré el concepto de
variacién bioldgica, contrastandolo con otros conceptos similares.
Posteriormente, lo confrontaré con la importancia que se le atribuye en los
procesos biologicos, haciendo énfasis en su relevancia evolutiva. Construiré,
ademas, un esquema jerarquico de la variacién y, como parte del objetivo
principal, identificaré en cada nivel los principales fenémenos asociados a su
surgimiento. Por ultimo, analizaré el papel que la variacion como concepto
ha tenido en las explicaciones evolutivas contemporaneas, para demostrar que
este fenomeno puede por si mismo asumir el rol de un nuevo pilar de la

biologia evolutiva.

La variacion biolégica

Al i1gual que la mayoria de los términos cientificos, la palabra wvariacion
proviene del lenguaje cotidiano y conserva en esencia el mismo significado.
La Real Academia Espafiola, en su 22° edicidén, define la palabra variacion
como “accion y efecto de variar”’; y a su vez, variar como “cambiar de forma,
propiedad o estado; o ser diferente de otra cosa”. Los diccionarios en inglés
también remiten a una connotacidén de variacion esencialmente similar. Sin

embargo, en las ciencias bioldgicas, y especificamente en la biologia

1 Sin mencionar sus usos en otras ramas, como la musica y las matematicas.



13

evolutiva, la palabra variacion ha adquirido un significado un poco mas
preciso. En biologia, la variacion es, ademds de la accién o efecto de variar,
una propiedad: las diferencias presentes entre los elementos de una entidad.

Variacion es el término mas usado, aunque no el uUnico, para aludir al
conjunto de diferencias entre los elementos de una entidad biolégica. Dentro de
esta definicién, variacion puede evocar diversos niveles o sefialar distintos
tiempos. Entidades bioldogicas a cualquier nivel contienen elementos
variantes: un genoma puede presentar diferentes versiones de un mismo gen;
una poblacion, individuos unicos; una especie, variedades geograficas; un
taxon, especies distintas; etc. El atributo de contener elementos variantes
parece ser universal para los sistemas bioldgicos. Por esta razon, a lo largo de
la literatura cientifica es posible encontrar términos que se refieren a esta
propiedad, aunque sin usar especificamente la palabra variacion. Variabilidad,
diversidad, wvariedad o polimorfismo son términos wutilizados en ramas
particulares de la ciencia, pero en el fondo comparten la misma idea basica.
La mayoria de ellos tienen significados precisos y cuentan con definiciones
bien establecidas; no obstante, algunos todavia suelen ser intercambiados
indistintamente en la literatura.

Las definiciones adoptadas para este trabajo no son completamente
originales, sino que estan fundamentadas en trabajos previos. Reconozco que
en otras fuentes, los términos pueden diferir e incluso parecer contradictorios
con los aqui presentados. Sin embargo, la ciencia también avanza precisando
conceptos y definiendo términos. Con ese principio en mente, haré una
distincién entre toda esta gama de términos, clarificando asi las discusiones
aqui presentadas y sembrando la esperanza de que en posteriores debates se
mantenga esa precision semantica. La eleccién de cada definicién usada en

este trabajo responde a razones operacionales y epistemologicas.
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(Como llamar a la variacion biologica?

Variabilidad

Una definicion acertada de variabilidad es: “La propiedad de un organismo
o parte de un organismo que tiende a cambiar en estructura o funcién.”
(Laurence, 1989). Esta definicidon, inusual entre la literatura, contrasta con la
que se ha popularizado en el uso. La palabra variabilidad es frecuentemente
utilizada en disciplinas enfocadas al nivel genético-molecular. Por lo general,
se utiliza para referirse a las diferencias en un conjunto de genes y se
acompana del apellido genética: variabilidad genética. Esto puede observarse
en las siguientes referencias utilizadas en el libro Evolution de Mark Ridley
(2005):

Lande, R. (1976). The maintenance of genetic variability by mutation in a polygenic
character with linked loci. Genetical Research 26, 221-235.

Whitham, T.G. & Slobodchikoff, C.N. (1981). Evolution by individuals, plant—herbivore
interactions, and mosaics of gemetic variability: the adaptive significance of somatic

mutations in plants. Oecologia 49, 287-292.

En la mayoria de los casos en que este término aparece, el significado que
denota es el mismo que variacion, es decir, las diferencias de cierta entidad, lo
cual puede constatarse en los ejemplos anteriores. En consecuencia, la
palabra variacion puede sustituir al término variabilidad sin que se modifique
el significado bésico de las frases. En muchos textos, se les suele usar de
manera indistinta para acompafar a la palabra genética, lo cual demuestra que
el uso les ha otorgado el mismo significado bédsico. Esto puede observarse en
las siguientes lineas de Mark Ridley (2005: 245). El titulo del apartado reza:
“La seleccion estabilizadora reduce la wvariabilidad genética de una
caracteristica”; y el primer renglon del texto desarrollado dice: “Antes vimos
que la seleccion direccional reduce la cantidad de variacion genética de una
caracteristica, y esto puede medirse en forma de disminuciéon de la

heredabilidad.” (Las cursivas en ambas citas son mias.)
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La misma posibilidad de intercambiar términos ocurre cuando variabilidad
se usa a otros niveles. Desafortunadamente, esto genera confusion y sugiere
que ambos son el mismo concepto: en la mayoria de los casos, ambos
términos suelen referirse a la presencia de diferencias en un conjunto de
entidades, ya sean individuos, genomas o genes. La definicidon de variabilidad
en tanto tendencia es inusual, pero mas adelante en el texto se le defendera,

pues su distincidn ayuda a clarificar muchas discusiones.

Diversidad

La palabra diversidad se utiliza para aludir a la variacion de grupos con
jerarquia mas alta que la de poblaciones: variedades geograficas, especies o
taxones. Generalmente es usado con el prefijo bio, como parte del término
biodiversidad. La definicion de este ultimo término es todavia motivo de
amplias discusiones (DeLong Jr., 1996). Sin embargo, el consenso general y
mas amplio extraible de todas ellas es que biodiversidad seflala el conjunto de
todas las formas de vida, “la variacién a todos los niveles de organizacidén
biolégica” (Gaston y Spicer, 2004: 3). En esta definiciobn entran,
principalmente, tres niveles de variacidén: genética, organismica y ecologica
(Gaston y Spicer, 2004).

En genética de poblaciones, la diversidad genética es una medida numérica

de la heterocigosis promedio esperada de la poblacidn.

Variedad

Desde los tiempos de Darwin, la palabra variedad se usaba para indicar un
grupo de animales o plantas con las suficientes caracteristicas particulares
para diferenciarse de otros similares, pero sin llegar a ser una especie. En el
primer capitulo de la obra de Darwin sobre animales y plantas en
domesticacidén, se lee en la primera linea: “El primero y principal punto de
interés en este capitulo es si las numerosas variedades domésticas del perro

descienden de una tunica especie salvaje o de varias.” (1868: 65) Aun en
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fechas recientes suele usarse como sin6nimo de raza: “Grupo taxondémico
debajo del rango de especie y usado en diferentes sentidos por diferentes

especialistas” (Laurence, 1989).

Polimorfismo

De manera general, se entiende por polimorfismo la existencia simultanea de
dos o mas alelos para un mismo Jocus en una poblaciéon. Sin embargo, su
concepto originalmente se referia a “la existencia, dentro de una especie o
poblacion, de diversas formas de individuos; [0o] la ocurrencia de diferentes
formas de, o diferentes 6rganos en, el mismo individuo a distintos periodos

de vida” (Laurence, 1989). Notese cOmo en esta ultima definicién, extraida

de un diccionario especializado, el

LA MEDIDA MATEMATICA DE LA VARIACION . .
¢ cto concepto de polimorfismo no se

restringe a lo genético y, por ende,
En la genética de poblaciones, la

varianza es una medida matematica adquiere un significado cercano al

de la variacion, y se simboliza con la  sentido amplio de variacién. Otro
letra V. Se usa principalmente a nivel )
genético, aunque también se le concepto muy relacionado al de

utiliza para la variacion fenotipica. polimorfismo, por su abundancia en

Incluso existe una medida para la
contribucion de la varianza genética
a la varianza fenotipica, la cual es haplotipo. El diccionario referido
nombrada heredabilidad, y se puede
visualizar de la siguiente forma:

estudios genéticos, es el de

(15

ofrece la siguiente definicién: “el

conjunto de alelos en uno de los
W =VgV; pares de cromosomas homologos,
especialmente en relacion a Joci

donde h’ es la heredabilidad, V, la complejos como en el complejo
varianza genética y V; la varianza

fenotipica (Nufez-Farfan, et al.,, mayor  de
2003). (Laurence, 1989).

histocompatibilidad.”
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Varianza

Varianza es un término utilizado en genética de poblaciones y en métodos
de bioestadistica. Se refiere a la cantidad de variacién que un conjunto de
individuos presenta. A un nivel técnico se le define como “la suma del
cuadrado de las desviaciones de la media” (Ridley, 2005: 232). Fue usada
por Fisher en primera instancia para medir rasgos fenotipicos cuantitativos

(Fisher, 1918).

Variacion

El uso mas importante de la palabra variaciéon es sefalar las diferencias
individuales en una poblacion. No obstante, en este trabajo se tomaran en
cuenta todos sus diferentes sentidos, aunque se utilizard principalmente su
significado mas amplio: conjunto de diferencias entre los elementos de una
entidad biolodgica.

Ademas de encontrarsele en sus sentidos amplio y restringido, la palabra
variacion adquiere mas significados en la literatura. A veces se usa para
referirse al conjunto de diferencias entre entidades bioldgicas, como en el
articulo titulado “Common Genetic Variation and Human Traits” (Goldstein,
2009), donde se habla de las diferencias genémicas humanas traidas a la luz
por recientes estudios gendmicos. En otras ocasiones, se le usa para referirse
al proceso origen de estas diferencias, como en Sasaki et al. (2009), donde se
demuestra que existe cierta “periodicidad, asociada a la cromatina, en la
variacion genética localizada rio abajo de sitios de 1inicio de la
transcripcidén”; esa “variacion genética” no son diferencias entre genes, sino
el proceso por el cual esas diferencias aparecen una y otra vez en sitios
regulares del genoma. Variacion igualmente alude, como en su definicién
coloquial, a la accidén o al efecto de diferenciarse: cuando Ona (1990) habla
de “los factores fisiologicos causantes de las variaciones naturales en la
fuerza del blanco acustico de los peces”, se refiere a cada una de las formas
en que se presenta esta caracteristica acustica de los peces, y queda implicito

que esas formas son un efecto de algun factor fisiologico.
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A mi parecer, esta ambigiiedad semantica no refleja pobreza de 1éxico por
parte de los autores, ni mucho menos; sino que es una consecuencia natural
de los procesos morfoléxicos de los idiomas, los cuales causan que una misma
palabra tenga distintas lecturas. De no ser por dicho fendmeno lingiistico,
me habria sido imposible inferir intuitivamente los distintos sentidos de
variacion en los ejemplos anteriores, aun cuando los autores no los hacen

explicitos.

Consenso

Darwin fue el primero en utilizar, con considerable precisién, el término
variacion con su principal significado bioloégico actual. Lo incluy6 en el titulo
de los primeros dos capitulos de Sobre el origen de las especies... (1859). Al
hablar, en el primer capitulo, de “la variacion en estado doméstico”, Darwin
se refiere a las diferencias en que las plantas y animales criados por el
hombre presentan entre ellos, tanto a nivel de raza como de individuo. La
“variacion en estado natural”, tema del segundo capitulo, tiene de igual
manera un significado que remarca las diferencias entre razas e individuos.
Cabe sefialar que es en este capitulo donde Darwin introduce la idea de la
variaciébn como un continuo: al argumentar que las especies son
arbitrariedades humanas, rompe con la idea de una variacion discreta y bien
definida, sustituyéndola por una variacién continua y, sobre todo, ilimitada
(discutiré este punto mds a fondo posteriormente). En su extenso y profundo
trabajo sobre la variacién de plantas y animales en estado doméstico, Darwin
(1868) conserva la interpretacién de “variacion” que habia introducido en E/
origen.... sus tres capitulos sobre las leyes de la variacién contienen
explicaciones para las distintas variedades que surgen dentro de tal o cual
especie domesticada (1868: 749-808). Luego de tan fuerte huella que Darwin
dejara, el concepto de variacién no s6lo se ha referido a una acciéon o un
efecto de los organismos, sino a todas las diferencias individuales en un

conjunto de organismos.
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El concepto darwiniano es el que suele acompafiar a la palabra variaciéony a
los términos relacionados con ella. Desde un punto de vista evolucionista,
esto es de suma importancia. Sin embargo, para lograr una completa
distincién entre todos esos términos que nos permita alcanzar la precision
requerida en este trabajo, utilizaré la propuesta de Wagner er al. (1997),
defendida por Hallgrimsson y Benedikt (2005), en la cual se diferencian
categéricamente los dos términos mas intercambiados: variacion 'y
variabilidad. En esa propuesta, variacion es el conjunto de las diferencias
dentro de las poblaciones, mientras que variabilidad es la tendencia de esas
poblaciones a generar variantes. Es decir, cuando se habla de la procesos de
los organismos que los hacen variar, se estd hablando de variabilidad; cuando
se hace referencia a las diferencias individuales de un conjunto de
organismos, se esta hablando de variacién. En consecuencia, variabilidad
genética no es lo mismo que variacidon genética: la primera es la propensidon
de los genes a variar; la segunda, las diferencias entre ellos.

Esta distincidén semdantica es equivalente a la que se hace en términos con
morfologia semejante: Adaptacion como caracteristica o proceso, y
adaptabilidad como la capacidad de llevarla a cabo. Evolucion se refiere a un
fenomeno de los sistemas vivos, mientras que evolucionabilidad es la capacidad
de los sistemas organicos de sufrir cambios evolutivos (Kirschner & Gerhart,
1998; Wagner, 2005). Bajo este esquema, la variabilidad en las poblaciones
genera variacidén, y la primera explica hasta cierto punto la segunda. En
consecuencia, cuando se pretenda explicar el origen de la variacion, se tendra
que explicar la variabilidad, esto es, la dindmica y las causas de la tendencia
de las poblaciones a variar.

Como resultado de la argumentacién anterior, ahora me es posible
establecer un consenso sobre el significado de variacion que yo utilizaré. Esto
no significa que abandonaré por completo todos los otros sentidos de esta
palabra, sino que el significado que elijo es el mas importante para mi

argumentacion general. El principal sentido de la palabra variacion que sera
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utilizado en este trabajo conlleva el siguiente significado: la totalidad de

diferencias entre los elementos de alguna entidad bioldgica a cualquier nivel.

Variacion y variabilidad en la historia de la biologia evolutiva

Como elemento central del proceso evolutivo, la variacion ha llamado
ampliamente la atenciéon de los bidlogos evolutivos. Pero lo ha hecho desde
muy diversos angulos e invariablemente bajo otros nombres. Tras un analisis
superficial de la historia de la biologia evolutiva haciendo énfasis en la
variacién, es posible observar dos tendencias: una donde se le da mucha
importancia a explicar las fuentes de variacion y otra donde lo mas
importante es entender su distribucidén y comportamiento en las poblaciones.
Estos enfoques propiamente evolucionistas fueron precedidos por una
ideologia fijista donde, con todo, también se ofrecieron explicaciones sobre el
origen de la variacidon, principalmente como resultado de accidentes a la
manera aristotélica. Los siguientes parrafos son una breve introduccién a la
historia del estudio de la variacion en la biologia evolutiva.

Ya en los antiguos griegos se encuentran discusiones sobre la variacidn.
Ellos veian a las variedades de los organismos como accidentes que desviaban
a los individuos de su tipo o esencia (Noguera-Solano y Ruiz-Gutiérrez,
2009). En contraste, y aunque predominantemente fijistas, los naturalistas del
siglo XVIII aceptaban la existencia de variedades y razas geograficas. Para el
origen de éstas, ofrecian explicaciones basadas en aclimataciones a
condiciones cambiantes (Bowler, 2005).

Sobre las dos tendencias propiamente evolucionistas, a grandes rasgos se
puede identificar que la primera comienza en el siglo XVIII, con la que es
considerada la primera teoria evolutiva. Las ideas de Jean-Baptiste Lamarck
fueron la base de este periodo, en el que se pretendia dar cuenta de la

evolucion de los organismos a través de una explicacion de la variacidon
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transmitida de una generacion a otra. Ya en el siglo siguiente, el
neolamarckismo, la ortogénesis, el saltacionismo e incluso el posterior
mutacionismo siguen perteneciendo a esta primera tendencia (Mayr, 1998). Si
bien Darwin se encuentra temporalmente en este periodo, e incluso se puede
considerar que su teoria de la pangénesis es un intento de explicar la
variacién entre individuos, no es posible adherirlo a esta tendencia porque
fue la tnica voz disonante que no desarrolld su teoria evolutiva a partir de
una explicacion para el origen de las diferencias, sino a partir de las
caracteristicas de esa variacion y las consecuencias que éstas conllevan.
Darwin fue, en ese sentido, el fundador de la segunda postura?.

Esa otra forma de estudiar la variacidén se inicié en los afios 20 del siglo
XX, con el surgimiento de la genética de poblaciones y la forja de la nueva
sintesis, cuando todas las teorias alternas al darwinismo del momento
comenzaron a ser relegadas por considerarseles insuficientes. A partir de esos
afios, la atencidén ya no se centrd en explicar el origen de la variacidén, sino
en como caracterizarla y entender su dindmica dentro de las poblaciones
biologicas. Hasta fechas recientes, ese interés ha prevalecido, y las ideas
alternas mas afines con la tendencia anterior son pocas y generalmente
pasadas por alto.

A continuacion se desarrollan mas ampliamente las tres posturas, con el
objeto de clarificar los principales objetivos de cada una y resaltar sus ideas

mas importantes.

Variacion en el fijismo

Antes de los tiempos de Darwin, las primeras discusiones sobre evolucidén
estaban centradas en la variabilidad de las especies, no en la de las
poblaciones. Entre aquellos naturalistas que no aceptaban la transformacion

de las especies solia haber, empero, aceptacion de la generacién de variedades

2 Si bien Wallace participé intensamente en difundir y defender la vision variacionista de Darwin, en un principio €l
no tenia tan clara la importancia de la variacion individual en el mecanismo de la seleccion natural; tomaba en cuenta
solamente la competencia entre variedades. Segin Bowler (1976), fue a partir de que Wallace leyera “El origen de
las especies” que comprendio la relevancia de la variacion individual y se dedicé a estudiarla, caracterizarla y
difundirla.
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dentro de algunas especies. Sin embargo, no se aceptaba que estas variedades
pudieran dar origen a nuevas especies.

Bowler (2005) explica claramente la forma de concebir a la variacion
interpoblacional entre los naturalistas de ese entonces. Inclinados al
pensamiento tipologico, ofrecian dos tipos de explicaciones para el
surgimiento de estas variedades. Por wun lado, estaban los splitters
(separatistas), que reconocian la existencia de variedades o razas geograficas,
aduciendo que habian sido creadas desde el principio junto con las especies
tipo. En contraste, los llamado /umpers (agrupadores) veian a esas variantes
como originadas de una misma especie, y explicaban su cambio como
resultado de la adaptaciéon a sus condiciones locales, llegando incluso a
aceptar que las variedades locales regresarian a su estado original si volvian a
su ambiente antiguo. Del primer grupo sobresale Linneo; del segundo,
Buffon. Es importante recalcar que aunque aceptaban la formaciéon o la
existencia de variedades, ninguno de los dos grupos creia que pudieran

formarse nuevas especies a partir de ellas.

Variacion en el evolucionismo

El primer naturalista que acepto la idea de una transicidén entre tipos fue
Jean-Baptiste Lamarck. Para él, el proceso de cambio de las especies era
resultado de dos fuerzas transformantes: al mismo tiempo que los organismos
tendian hacia una creciente complejidad, también se adaptaban a sus
condiciones ambientales especificas. La transmision de las caracteristicas
sucedia por lo que Ernst Mayr llama herencia suave (1998), que transmitia las
aclimataciones de los organismos predecesores a su progenie.

La idea de herencia suave, es decir, uso y desuso mas herencia de
caracteres adquiridos, es ya por si misma una explicacion de la variacién
individual. Sin embargo, pese a que fue clave para la explicacion
lamarckiana de la diversificacién y la adaptacion a condiciones ambientales

especificas, la herencia suave soOlo constituye uno de los dos pilares
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fundamentales de su concepto de transformacién bioldgica: el otro pilar es la
tendencia de los seres vivos a aumentar su nivel de complejidad.

Ademas de Lamarck, s6lo Geoffroy de Saint-Hilaire disputdé también la
fijeza de las especies en las primeras décadas del siglo XIX. Bowler (2005)
explica que Geoffroy concordaba con su colega en que era posible que se
originasen nuevas especies pero, a diferencia de Lamarck, creia que las
especies nuevas se originaban a través de un salto dréstico de un tipo natural
a otro. Es decir, el mecanismo que Geoffroy propuso era tipoldgico y
saltacionista pues se basaba en las variaciones de gran envergadura, que en
ese tiempo eran llamadas sports. Estas variaciones ya se habian identificado
como distintas a las ligeras desde aquellos afnos. Darwin también las
discutiria, pero la distincién fue realizada principalmente por los criadores de
animales y cultivadores de plantas (Bowler, 2005).

En las ultimas décadas del siglo XIX, cuando las ideas evolucionistas ya se
habian asentado en la mente de los bidlogos, comenzaron a surgir teorias
alternas al darwinismo. Centraban sus argumentos en propuestas referentes a
la variabilidad. Miraban a la variacion como dirigida, o al menos
constrefiida. Segun Bowler (2005) y Mayr (1997: 206), tres fueron las
principales teorias alternas. Se mencionan aqui con sus rasgos mas basicos.

Neolamarckismo: Los bidlogos y naturalistas allegados a esta idea aceptaban
que las variaciones estaban dirigidas por las condiciones ambientales; de
hecho, basaban su teoria en este principio. También por esta razdén pensaban
la filogenia como la suma de los actos individuales de los organismos
ancestrales. Sus premisas conceptuales estaban basadas en una explicacion de
la variabilidad. No contemplaban la variaciéon continua, entendida como una
sucesion cuantitativa de variaciones en un rasgo.

Ortogénesis: Sus defensores creian que los organismos no variaban para
adaptarse al ambiente, sino por ciertas inercias ontogénicas provocadas por la
historia del desarrollo del linaje del organismo. Se basaban en evidencias del
registro fosil y en el desarrollo embrionario. Sus premisas basicas fueron, al

igual que en el neolamarckismo, explicaciones de la variabilidad. “;Qué hace
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variar a los organismos?”, se preguntaban. Tampoco pensaban en variacion
continua.

Saltacionismo: Proponian que la transicidon entre especies ocurria a través de
variaciones de gran envergadura. Pensaban, ademds, que estos saltos de
variacion estaban constrefiidos por limitaciones ontogenéticas. En respuesta a
que las variaciones individuales no podrian hacer el transito entre dos
especies, los seguidores de esta corriente proponian “momentos” de
variabilidad, donde muchos de los individuos sufrian sports. Su premisa
basica no explicaba la variabilidad, sino la especiacion. Su pregunta no era

¢

“iqué hace variar a las poblaciones?” sino “;como surgen nuevas especies?”
En ese sentido, caracterizaron a la variacion, tal como Darwin lo haria en su
momento.

¢

Es resaltable que el neolamarckismo y la ortogénesis se preguntaran “;qué
hace variar a los organismos?”, presuponiendo que toda variacién era
heredable. Si llegaban a obtener la respuesta a esta pregunta, obtendrian
inmediatamente la respuesta a la pregunta “;coOmo surgen las especies?” En
contraste, el saltacionismo y el darwinismo se preguntaban directamente
“icomo surgen las especies?”, sin dar por hecho que toda variaciéon fuera
heredable. Y aunque ambos caracterizaron a la variacién, no ofrecieron

explicaciones originales para su naturaleza, pues recurrieron a la idea

generalizada en su época de uso y desuso y herencia de caracteres adquiridos.

Variacion en Darwin

La revolucion epistemoldgica darwiniana ocurri6, como muchos han
expresado, centrada en la variacion (Lewontin, 1975; Gould, 2002; Mayr,
1975). De inicio, Darwin fue el primer pensador poblacionista (Mayr, 1975).
Esto significa que no s6lo reconocia la posibilidad de que la variacién se
acumulase indefinidamente para originar nuevas especies, sino que también

fue el primero en traer a la teoria evolutiva la idea de las poblaciones como
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grupos formados por individuos unicos e irrepetibles. La suma de este rasgo
de las poblaciones con la nocién de que esas caracteristicas unicas podian
heredarse fue lo que condujo a Darwin a pensar que debia existir una lucha
por la existencia entre individuos de la misma especie, concepto que
posteriormente lo llevaria a concebir la idea de seleccion natural (Ruiz y
Ayala, 1999).

La preocupacién de Darwin por explicar el origen de la variacidén se hace
evidente en el hecho de haberle dedicado al tema el quinto capitulo, “Las
leyes de la variacién”, de Sobre el Origen de las Especies” (1859), una obra
completa en dos tomos, La variacion de los animales y las plantas bajo
domesticacion (1868), y una numerosa cantidad de articulos mas, cuyos inicios
se remontan a sus cuadernos de notas comenzados en 1836 (Winther, 2000).
Muchas de las ideas sobre el origen de la variacidon que Darwin rescata son
llanamente los mismos principios que la mayoria de los naturalistas de esa
época (rémontandonos hasta Lamarck, incluso) aceptaban. Sus ideas no
fueron diferentes a las ideas variacionistas imperantes. Pero pese a que fue
una preocupacion constante para €l, el origen de la variacidén no constituyo
una de las partes esenciales de la explicacién evolutiva de Darwin. Esto
permitié6 que aun cuando la mayoria de las ideas sobre la transmision de la
variacidén que €l retomoO se consideren ahora incorrectas o insuficientes, las
bases de su teoria siguen siendo la explicacion de la evolucién mas
importante en la actualidad.

El verdadero aporte de Darwin al estudio de la variacién fue Ila
identificacion de las caracteristicas que ésta debia presentar para que
permitiese un cambio evolutivo por medio de la seleccion natural (Lewontin,
1975: 4). Asi lo reconoce S. J. Gould: “[...], yo abogaria por que la mas
brillante -y aventurada- genialidad en toda la teoria de Darwin yace en su
disposicion a afirmar un conjunto de estrictos y precisos requisitos para la
variacién... todo en completa ignorancia de los mecanismos reales de la
herencia” (2002). Aunque ha habido debates sobre esa “completa ignorancia”

de Darwin en los temas de la herencia (Noguera-Solano y Ruiz-Gutiérrez,
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2009), el valor de la genialidad que Gould menciona no se ha visto
demeritado. Las caracteristicas que Darwin estableci6 como necesarias para
la variacién son, en esencia, condiciones sine qua non para que la seleccidén

natural pueda ocurrir de la manera en la que ¢l afirma.

CARACTERISTICAS DE LA VARIACION DARWINIANA

1. La variacidén no se circunscribe a ningan limite.

Si se acepta, tal como se propone en el pensamiento poblacional, que los
seres Vvivos no se presentan en tipos establecidos, sino en poblaciones de
individuos unicos, entonces los supuestos limites entre las especies dejan de
pertenecer al mundo real y no hay restriccidon alguna para que la variacion
dentro de las poblaciones se acumule mas alla de ellos.

Para muchos (quienes suelen obviar la presencia de la misma idea en los
primeros evolucionistas como Lamarck), ésta es la principal idea de la
revolucion darwiniana, pues permite entender la variacién y la diversidad
como escalas de un mismo fené6meno en distintas dimensiones o niveles de
organizacion. En ese tono, Lewontin sefiala: “Para Darwin, la evoluciéon es la
transformacion de la variacién entre individuos de una poblacién en la
variacion entre grupos en espacio y tiempo (1974: 4).” Por su parte,
Brunnander argumenta, en contra de quienes afirman que la seleccion natural
como mecanismo explicativo es mas que suficiente para explicar la evolucidn,
que si primero no se aclara que la variacion es infinitamente acumulable, la
idea de la seleccién natural por si sola es insuficiente para brincar los limites
de los tipos naturales (2007). Con una variacidén circunscrita, una transicion

entre especies no puede ocurrir, haya seleccion natural o no.

2. La variacion no esta dirigida
En Sobre el Origen de las Especies, Darwin admite la posibilidad de que la
herencia pueda suceder por caracteres adquiridos o por accion directa del

medio (Darwin, 1859). Sin embargo, lo que verdaderamente alejo la teoria de
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Darwin de la corriente tradicional fue decir y defender que la variacién
natural también puede suceder sin direccidén alguna.

Esta falta de direccionalidad significa, en el fondo, la incertidumbre del
valor adaptativo de la variacién (Ruiz y Ayala, 1999). Para el esquema
darwiniano de seleccion natural, ésta es la principal de las caracteristicas de
la variacion, pues, como Darwin mismo lo reconocia, de existir la variacién
dirigida, la seleccién natural tendria un papel superfluo o completamente
nulo: las poblaciones se adaptarian al ambiente en una sola generacién

(Gould, 2002).

3. La variacién es continua y gradual.

El principio gradualista darwiniano, que afirma que los procesos
evolutivos ocurren por pasos de pequefia escala (graduales), se asienta en esta
caracteristica de la variacion. De acuerdo con Gould, el razonamiento para
tal es como sigue: si los cambios generacionales en las poblaciones fueran
saltacionales (dirigidos o no), la variabilidad tomaria el lugar de la seleccién
natural como la principal fuerza innovadora en los procesos evolutivos y

dejaria a la seleccidn el papel de una fuerza de eliminacién (2002).

Estas tres caracteristicas estan intimamente ligadas y cada una respalda
una premisa de la teoria darwiniana. Contra las constricciones del
esencialismo, la primera caracteristica asegura que la evolucién pueda
ocurrir. Para que la seleccion tenga un papel activo en el proceso evolutivo se
precisa de la segunda caracteristica. Y para que ese papel sea el mas
importante -el creativo— se requiere de la tercera. Con las tres
caracteristicas se crean las condiciones para que la seleccion natural pueda

resultar la principal fuerza evolutiva.

Por tratarse de las bases en las que la teoria de evolucién por seleccidén

natural se asienta tedricamente, desde los tiempos de Darwin se sabia que la
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comprobacién empirica de estas caracteristicas trascenderia el mero
descubrimiento y demostraria la existencia factica de la seleccién natural
como parte del proceso evolutivo, fortaleciendo téoricamente las demas ideas

darwinianas. Asi lo explica J. Gayon:

La vulnerabilidad de [la hipotesis de la seleccion natural], y en
particular que dependiera de nociones como la variacién y la herencia,
las cuales en el momento no tenian clara validez experimental, explica la
profunda crisis que afect6 al darwinismo téorico desde el inicio [...]

(1998: 13).

Puesto que se precisaba de una “ciencia experimental de la variacién y la
herencia que sencillamente no existia aun” (Gayon, 1998: 11), Darwin mismo
nunca vio probada la existencia de estas caracteristicas de la variacidn,
perdiendo con ello la oportunidad de establecer s6lidamente la idea de la
seleccion natural. Sin embargo, cada una dichas caracteristicas tendria su
propio programa de investigacion en los afios venideros. Con la posterior
demostracién de la existencia de todas ellas, en las postrimerias del eclipse
del darwinismo, la teoria darwiniana de evolucidon por selecciéon natural se

convirtid en la teoria evolutiva por antonomasia.



Capitulo 1

La variacion como fendmeno biologico

La variacion omnipresente

Suele decirse que los seres vivos son unidad y diversidad, y que ambas son
explicables por la evolucién. Al haber definido variacién como un conjunto
de diferencias a cualquier nivel, cabe aqui caracterizar a la diversidad como
un tipo de variacion: variacion a gran escala. Es posible también, como ya se
ha dicho, encontrar diferencias entre otras entidades bioldgicas a otros
niveles. Por mencionar algunas: variedades, poblaciones, individuos,
genomas, genes. La variacion es una propiedad de todo sistema vivo.

En este primer capitulo reflexionaré sobre el papel de la variaciéon en los
procesos bioldgicos, especificamente en los procesos evolutivos. Resaltaré su
crucial importancia y su caracter de requisito basico para la evolucidn.

En el marco actual de la sintesis moderna, se explica que la primera causa

de la variacion es la mutacion. La mutacion se define como un cambio en las
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secuencias de ADN de un organismo. Se sabe que hay muchos tipos de
mutacion, pero el mas socorrido como explicacidn es el que ocurre durante la
duplicacion del ADN. Al considerar que al menos un porcentaje del total de
las células de cualquier organismo estd en constante reproduccién y, por lo
tanto, duplicando su ADN, es posible afirmar que los seres vivos mutan
constantemente. Si tan solo existiera la mutacion en forma de duplicacién
inexacta, ésta ya seria un fenémeno ubicuo en la naturaleza. Todo organismo,
ya sea procarionte o eucarionte, unicelular o multicelular, ha sufrido cambios
en la informacién genética que ha heredado de sus progenitores. Los virus,
aun en su discutida condicién de particulas biolégicamente activas, se
reproducen también duplicando sus moléculas contenedoras de informacién
genética; por lo tanto, también mutan.

No obstante, la duplicacién de las moléculas hereditarias no es la unica
fuente de mutacidén. Hasta el dia de hoy se han identificado multiples causas
que generan variacion en la cadena de 4acidos nucleicos. Los factores
mutagénicos van desde factores fisicoquimicos externos hasta secuencias
transponibles de ADN (en el apartado sobre las causas de la variacion
genética del siguiente capitulo se discutirdn mas detalladamente estos
factores).

La recombinacién genética es una fuente sumamente importante de
variacion genética en organismos de reproduccion sexual. Ademads, en fechas
recientes se ha demostrado que en organismos unicelulares la transferencia
horizontal de genes es un fendmeno muy frecuente (Syvanen, 1994; Gogarten
y Townsed, 2005; Keeling y Palmer, 2008) y, por tanto, también es fuente de
variacién genética. Tanto la recombinacién como la transferencia horizontal
son capaces de producir variacion genética en las poblaciones a una velocidad
y grado mayor que la mutacion en solitario. Ademads, los procesos
moleculares de recombinacién, que suponen el intercambio fisico de
secuencias de ADN, también producen mutaciones, generalmente con

resultados mas pronunciados.
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Este recuento de las fuentes de variacidon genética, el nivel mas basico de
variacion, sirve para mostrar que las poblaciones bioloégicas siempre varian.
Esto ocurriria incluso si s6lo existiese la mutacion debida a la duplicacién del
ADN (o ARN en el caso de algunos virus). Con tal variedad de procesos
mutagénicos, sumados a la recombinaciéon y la transferencia horizontal, se
puede decir que la variacion genética en las poblaciones bioldgicas es un
fend6meno omnipresente en la naturaleza.

La mera existencia de la variacién genética es causa suficiente para que
todos los organismos sean unicos. Sin embargo, es evidente que la variacidon
genética no es el unico tipo de variacion. La forma en que la informacion de
los genes se expresan también puede presentar diferencias. Aunado a eso, los
organismos multicelulares pueden obtener variaciones también durante su
desarrollo. Y lo que es mas, el medio ambiente también provoca cambios en
el fenotipo de los organismos. En suma, todos los individuos que componen
cualquier poblaciéon bioldgica son diferentes entre si en un grado u otro. Las
diferencias pueden presentarse en el terreno genético, molecular, fisioldgico,
morfolégico o, en el caso del mundo animal, conductual. De tal modo, la
existencia de diferencias individuales intrapoblacionales es un fendémeno

inherente a los seres vivos. Es un hecho irrefutable y omnipresente de la vida.

La variacion: requisito de la evolucion

Una vez que se entiende que toda evolucidn proviene de la variacién, no es
dificil inferir que la capacidad de evolucionar de las primeras entidades vivas
apareci6 con la capacidad de mutar, de variar en algun sentido su
informacidon genética, y conservar dichos cambios. Aquellas primeras
poblaciones mutantes fueron el inicio de todo el proceso evolutivo que ha
desembocado en la inmensa diversidad biolégica que ha dejado su huella
sobre el planeta.

En estas lineas se argumentara que al mismo tiempo que la variacién

genética es la fuente primaria de variacion individual, la variacion individual



32

es la fuente primaria de la diversidad. En una frase: sin variacién no hay
evolucidon, sin ambas no hay diversidad.

En la teoria sintética se presupone que la sola ocurrencia de variacidén
individual dentro de una poblacion no explica la diversidad (es decir, la
variacion entre poblaciones). De acuerdo a esta postura, las meras fuentes de
variaciéon individual no son suficientes para generar especiacién ni
diversificacion, mucho menos adaptacion. Existen otras teorias que sostienen
lo contrario (como el neolamarckismo de Jablonka y Lamb o la simbiogénesis
de Margulis); sin embargo, este trabajo no tiene como finalidad analizar la
suficiencia de las teorias contemporaneas para explicar la diversificaciéon o la
adaptacion. Adoptar la postura de la teoria sintética servird para los
propositos de este apartado en particular, sin que se tenga que poner en
entredicho sus conclusiones.

Actualmente, se cuenta con algunas explicaciones para explicar la
conversion de variacion individual en diversidad. La que se reconoce como la
mas importante, como es bien sabido, es la seleccién natural. Distintas
concepciones de este fendmeno han aparecido a lo largo de los 150 anos que
han pasado desde que fue sugerida. En muchos lugares se insiste en verlo
como una fuerza, o en el peor de los casos como un agente. Sin embargo,
quizad sea mas acertado decir, como lo hace B. Brunnander (2005), que lo
mejor es interpretar a la seleccién natural como una consecuencia. Esta
ultima vision se explica en las siguientes lineas.

La seleccion natural se ha definido como la supervivencia y la
reproduccidén diferencial de los individuos en una poblacién debido a sus
diferencias en la probabilidad de sobrevivir y reproducirse. Esta probabilidad,
también llamada eficacia, aptitud o adecuacion bioldgica, depende tanto de las
condiciones ambientales como de las caracteristicas del organismo. De
acuerdo con esto, la seleccion natural es una consecuencia de la interaccion
entre las condiciones ambientales y la variacion heredable entre los
individuos de wuna poblacién en las caracteristicas que aumentan la

adecuacidn.
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La visién de la seleccion natural como consecuencia resalta la verdadera
importancia de la variacion en este fendémeno. La seleccién natural,
evidentemente, solo puede ocurrir en poblaciones con variacion. Y si bien es
cierto, segun argumenté antes, que no hay poblaciones sin variaciéon, esto no
significa que la selecciéon natural tenga presencia en todas ellas. Donde haya
seleccién natural hubo variacién; mas no necesariamente habra seleccidon
natural donde hubiere variacidn.

Esta ultima afirmacién es la base del concepto de la deriva genética. Segun
la visién defendida anteriormente, la deriva también puede entenderse como
una consecuencia de la interaccidén entre la variacion heredable entre de los
individuos de una poblacién y las condiciones ambientales; pero a diferencia
de la seleccion natural, en la deriva genética se preservan caracteristicas que
no necesariamente estan ligadas a la eficacia de los individuos. Por no
preservar exclusivamente caracteres adaptativos, se considera que la deriva
genética es supervivencia y reproduccion diferenciales causadas por procesos
estocasticos’.

La inclusion del elemento “azar” en un proceso que modifica la variacién
ha generado numerosas discusiones, que tampoco seran consideradas en este
apartado. So6lo se sefiala que, en lugar de enfocarse en la presencia factica del
azar en ambos procesos, habria que notar que la principal diferencia entre
seleccion natural y deriva genética es que involucran diferentes tipos de
variacion, que conllevan resultados diferentes porque se relacionan de
maneras distintas con el contexto ambiental.

Considerando la independencia de la variabilidad con respecto a la
reproduccién y supervivencia diferenciales -sea por seleccion natural o por
deriva genética-, no es descabellado seflalar que los origenes de la variacidén y
las condiciones ambientales son dos conjuntos causales independientes. En la

misma ldégica, también es posible, y hasta imperioso, sugerir que la

99

3 Usados en este sentido, los términos “estocastico”, “azar” y sus derivados no remiten de niguna manera a una
ausencia de causa, sino a una causalidad tan compleja que se vuelve impredecible. Esta ultima concepcion es la que
1. Hacking identific6 como el indeterminismo que ha marcado la ciencia a partir del siglo XX (1990). En el caso de
la dervia genética, la reproduccion diferencial no esta determinada unicamente por la interaccion entre variaciones
favorables y ambiente, sino por una conflagracion de procesos y fendmenos, en interaccion con las variaciones de la
poblacién, que finalmente desembocan en la reproduccion diferencial.
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reproduccién diferencial y la variaciéon son dos conceptos fundamentales con
la misma importancia cognoscitiva.

En suma, la variacién es la base indispensable de la seleccion natural y la
deriva genética, los dos fendmenos conocidos como las causas de la

diversidad y la adaptacion.



Capitulo 2

Tipos y causas de variacion en las poblaciones bioldgicas

Hasta aqui se han mencionado diferentes tipos de variaciéon (genética,
individual, etc) e incluso se ha sugerido que la diversidad es simplemente un
tipo de variacion en que las diferencias estan exacerbadas por los procesos
evolutivos. Esto lleva a plantearse qué otros tipos de variacion pueden
identificarse en los sistemas vivos.

Esta no es una interrogante novedosa. Para la teoria evolutiva moderna, es
bien conocido que a cada nivel de organizaciéon de los seres vivos existen
diferencias que caracterizan a cada individuo. Sin embargo, el principal
problema es que dichos niveles suelen quedar inconexos a la hora de hacer un
analisis amplio de los procesos evolutivos. Uno podria preguntarse, por
ejemplo, si la existencia de diferentes niveles de variacion explica que haya
seleccion a distintos niveles. Claramente, donde quiera que haya seleccién se
precisa de variacion, y si se habla de seleccién de genes, de seleccion de

individuos o de seleccién de grupos es requisito evidente hablar de variacién
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entre genes, variacién entre individuos o variacién entre grupos,
respectivamente®.

Incluir distintos niveles de variacién en los analisis evolutivos puede ser

muy fructifero, pero también implica un desafio digno de tomarse en cuenta.
En la generacién de cada tipo o nivel de variacidon estan involucrados
factores especificos, y conforme aparecen nuevos niveles, surgen de igual
forma nuevas causas exclusivas de ese nivel. Aunque la mutacidon es una de
las causas primarias de la variacion fenotipica, no es responsable directa de
ella. Del mismo modo, la selecciéon natural tampoco causa la variacion
fenotipica, sino que es una de las causas exclusivas de la transiciéon de
variacién individual a diversidad.

Al reconocer que cada nivel de variaciéon tiene su dindmica y causas
propias, y que cada uno de estos niveles estd involucrado en la dindmica
general de la evolucidn, se hace necesario mantener un enfoque amplio en el
estudio de la evolucidén en general. Desafortunadamente, en cuanto al estudio
de la variacion evolutiva se refiere, ese enfoque amplio sigue siendo una meta
lejana. En la biologia contempordnea es comun acuerdo, por ejemplo,

afirmar que la variaciéon genética es la primera y mds basica fuente de
variacion evolutiva. Esta correcta afirmacién no seria un problema, desde
luego, si no hubiese llegado a opacar el estudio de otros tipos de variacidén en
la biologia evolutiva.

Desde comienzos del siglo XX se ha estudiado a la variacion genética con
el afan de entender los procesos evolutivos generales. Después de una ardua
discusién y numerosos experimentos a finales del siglo XIX sobre la
heredabilidad de la variacién adquirida, se determin6 que la herencia de los
caracteres es segregable y que sobre los agentes hereditarios que cargan la
informacion de esas caracteristicas no tienen injerencia los desafios que el
medio impone (Mayr, 1998). Con ello, se establecid el escenario para que el
estudio riguroso de los genes (los agentes hereditarios mencionados) se

convirtiera en el estandarte de los estudios evolutivos.

4 A la par, seria un ejercicio interesante invertir el enfoque, y buscar seleccion alli donde se sepa que existe
variacion, aunque el resultado podria resultar profundamente desafiante de concebir.
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Al carecer de medios para acercarse a la naturaleza bioquimica de los
genes, el primer punto de andlisis de su estudio fue su comportamiento frente
a otros genes y frente a la seleccidén natural. Fruto del trabajo de R. Fisher, S.
Wright y J. B. S. Haldane naci6 la genética de poblaciones, encargada de
estudiar tal comportamiento, en forma de una sélida conjunciéon entre la
genética mendeliana y el la seleccion natural darwiniana. Ademas de aportar
muchos conceptos importantes para la teoria evolutiva, como la deriva
genética o la migracidon, la genética de poblaciones presupone que la fuente
ultima de variacién genética entre las poblaciones son las mutaciones. Fuera
del modelo nulo de Hardy-Weinberg, cualquier modelo matematico utilizado
en esta ciencia toma como punto de partida que cada cierto tiempo aparecen
espontaneamente nuevos alelos, nuevas versiones de un gen especifico, que
pueden aparecer en la misma poblacion de estudio o ser transportados desde
otra. Los andlisis posteriores se centran en el destino de estos nuevos alelos
en determinadas condiciones poblacionales.

El problema es que, al ser una disciplina matematica, la genética de
poblaciones no tiene como objetivo ofrecer explicaciones causales para el
surgimiento de nuevos alelos. Desde su creacion, la presuposicion del azar
como causa del surgimiento de la variaciéon genética ha sido util para sus
fines. Sin embargo, como bien lo identific6 R. Lewontin, una parte esencial
de los principales y primeros objetos de estudio de la genética tradicional ha

sido pasada por alto:

“He tenido la creciente sospecha de que al revelar la gran cantidad de
formas génicas segregantes dentro de las poblaciones, hemos dado la

respuesta correcta a la pregunta equivocada. Es decir, realmente la pregunta

¢

nunca fue “;cuanta variacion genética existe entre los individuos?” sino mas

bien “jcual es la naturaleza de la variacion genética en la adecuacion dentro

de una poblacion?”. (Lewontin, 1974:x, cursivas del autor)
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La sospecha de Lewontin estd fundamentada en dos distintos planos. Uno,
en que la naturaleza de la variacidén genética nunca fue parte del estudio de la
genética de poblaciones; y dos, en que la relacion entre fenotipo y genotipo
era frecuentemente asumida como lineal, con lo cual esa “variaciéon genética
en adecuacidon” era tratada como variacion genética en gemeral. Ninguna de
estas dos formas de encarar los problemas evolutivos satisfizo las preguntas
sobre la naturaleza de la variacion genética y fenotipica. En contraste al
buscar las respuestas en otras disciplinas, van apareciendo nuevos enfoques
que aportan respuestas preliminares o nuevas lineas de investigacion que
poco a poco cumplen las expectativas de una biologia evolutiva preocupada
por entender la segunda cadena causal evolutiva, la cadena de la generacién
de variacion.

En este capitulo presentaré una visidén panoramica, superficial si se quiere,
pero amplia, acerca del actual entendimiento de las causas de la variacidén
poblacional. Por los argumentos que expuse anteriormente, no me limitaré a
las causas de la variacion genética, sino que buscaré explicaciones a diversos
niveles y enfoques.

Para organizar los distintos tipos y niveles de variacién, usé, en primera
instancia, la distinciéon entre niveles de variacién que ya Mayr y Lewontin
identifican como la mdas 1mportante que hiciera Darwin: variacidon
intrapoblacional (entre individuos de una misma poblaciéon) y variacion
interpoblacional (entre poblaciones) (Mayr, 1982: 683; Lewontin, 1974: 4).

(En qué clase de caracteristicas pueden diferir dos individuos de una
misma poblaciéon? Con esta pregunta en mente, establezco posteriormente los
diversos tipos de variacion intrapoblacional, que al mismo tiempo seran los
niveles de enfoque usados en cada apartado correspondiente.

Al buscar todas esas formas en que dos individuos de una poblacion
pueden ser distintos, noté que muchas de ellas traspasan y oscilan entre los
limites de la demarcacion clasica que diferencia la variacion genética de la
variacion fenotipica. Preferi acercarme a un enfoque bajo el cual pudiera

organizar de una manera mas clara las causas y las consecuencias de cada
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nivel. Al final, presento una distincién a tres niveles: variacion en la
informacion génica y gendmica, variacién en la forma de expresar esa
informacion (variacién epigenética) y, finalmente, variacién en la
significacion de esa informacidén (variacion fenotipica). En su momento
explicaré a detalle los términos e implicaciones de estos niveles.

Luego, para definir las formas de ocurrencia de la variacidn
interpoblacional, consideré que el paso del nivel intrapoblacional de
variacién a este otro implica los fendmenos consabidos de seleccion natural o
deriva génica. Preguntar coOmo y a qué niveles varian los organismos luego de
que estos fendmenos ocurren es lo mismo que cuestionarse sobre cudles son
los efectos de la seleccion natural o la deriva génica en las poblaciones. Por
ello, concebi como tipos de variacidén intrapoblacional a las que se consideran
consecuencias biologicas de este par de fen6menos. Como respuesta
inmediata se enlistan la variaciéon geografica y la especiaciéon, pero
expandiendo el concepto se puede llegar hasta la variacidén entre taxones
mayores o0, si se quiere asi llamarla, biodiversidad. Sin embargo, el espacio de
este trabajo es limitado, y por ello s6lo mencionaré la primera transicion: de

variacidn intrapoblacional a variacién interpoblacional.
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VARIACION INTRAPOBLACIONAL

Existe una conceptualizacién tradicional de las caracteristicas de los
organismos que diferencia la variacion genética de la fenotipica. Parte de este
concepto proviene de los primeros afios de la genética, fechas en que el
botanico W. Johannsen acufi6 los términos gen, genotipo y fenotipo con el
afan de facilitar el estudio de los elementos hereditarios. Para él, un genotipo
es el conjunto de caracteristicas potenciales de un individuo, mientras que un
fenotipo son las caracteristicas observadas que resultan de la interaccidon
entre genotipo y ambiente. Su acepcion original de un gen se referia a las
unidades hereditarias que, en conjunto, constituian el genotipo (Mayr, 1982:
782). EIl estudio de los recién descubiertos genes se llamo, evidentemente,
genética, al igual que se llamo6 “genética” o “genético” a todo lo relacionado
con los genes o su estudio.

No obstante, actualmente estos términos ya han adoptado diversos
significados. Existen diferentes concepciones de lo que es un “gen” segun
cada disciplina, asi como de lo que implica que algo sea “genético”. La
genética tradicional sigue refiriéndose a los genes como los definiera
Johannsen, mientras que en biologia molecular se entiende por “gen” una
secuencia especifica de ADN que codifica una proteina o funcidén celular.
Incluso en el campo de la filosofia de la biologia, el término “gen” parece
tener un significado propio. Los distintos conceptos de “gen” tienen puntos
de convergencia, como el denotar un cardcter hereditario, y puntos de
divergencia, como el entendimiento de que una secuencia de ADN no
necesariamente tiene significacion fenotipica.

Durante los anos 50, el concepto clasico de gen se adaptd sin problemas a
los descubrimientos de la estructura y comportamiento del ADN. Poco a
poco, se fueron descubriendo los detalles de las secuencias de ADN que
guardan informacidén genética, y no fue dificil asignar el nombre de “genes” a
estas secuencias. No obstante, al mismo tiempo que el estudio de la molécula

de ADN aclaraba muchos misterios de los genes y confirmaba antiguas
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especulaciones, también fue deformando el concepto mismo de la relacion
entre genes y fenotipos.

Esta confusidon epistémica me obliga no s6lo a ceflirme a un determinado
concepto de gen, sino también a cuestionarme sobre el significado mismo del
concepto y de su utilidad para los fines del presente texto.

Las secuencias de ADN con informacidén relevante para el organismo, que
han sido llamadas genes por la biologia molecular, claramente son particulas
heredables. Pero ahora seria casi imposible pensar que cada una de ellas es
una “caracteristica potencial” a la manera de los genes de Johannsen. La
biologia molecular no ha hecho otra cosa que complejizar el panorama de la
relaciéon entre los genotipos y los fenotipos. Tal complejidad estd fuera del
alcance de esta tesis; por ello, decidi armar un esquema de organizacién que
dejara claro los niveles —y sus caracteristicas— en que distintos factores

pueden generar diferentes tipos de variacion intrapoblacional.

Variacion en la informacién génica y gendmica

Dentro de las moléculas de ADN existe informacién que guarda un
significado relevante para los organismos’. Las células cuentan con sus
propios sistemas de descodificacién que traducen la informaciéon guardada en
el ADN a elementos celulares que estructuran a los seres vivos y realizan sus
funciones vitales. En el campo de la biologia molecular, una secuencia de
ADN semanticamente relevante, es decir, que tenga un significado traducible
a estructuras o funciones del organismo, es un gen.

Por otro lado, la combinacion de las versiones de un gen (alelos) en un
individuo era originalmente conocido como genotipo en la genética

tradicional. Pero el descubrimiento de la molécula de ADN y su

5 La nocién de informacion que utilizaré aqui no es significativamente distinta a la tradicional de la teoria de la
informacion propuesta por C. Shannon; se aleja, en consecuencia, de la que tenian Watson, Crick y los genetistas de
su época (Keller, 1995: 35), introducida con el descubrimiento de la estructura del ADN. Informacion es la medida
de la complejidad de un mensaje cifrado, en este caso, la molécula de ADN. Cualquier cadena de nucleotidos
contiene informacion por el simple hecho ser heterogénea. En cambio, lo que los genetistas moleculares llamaban
“informacion genética”, yo lo nombro “informacion relevante” y esto no sélo se refiere a que cierta cadena de
nucledtidos sea heterogénea, sino también a que contenga un significado estructural o funcional para la célula.
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comportamiento dio paso a un nuevo término, que se referia al conjunto de
los genes de un organismo: el genoma. Este término llegd a tener el
significado, entre otros, de la totalidad de la informacién contenida en el
ADN de un organismo (Noguera, 2001). Seguir esta definicién de genoma
también me resulta apropiado, pero agregaré una precision que ayudara a
clarificar los puntos de la discusidon subsiguiente. La siguiente definicion de
genoma es operativa, no conceptual, y se justifica por el enfoque que este
texto adopta, el cual esta basado en las diferencias de cualquier grado. Un
genoma es la totalidad de informacién contenida en el ADN de un conjunto
haploide de los cromosomas de una sola célula de un solo organismo. Si
tomamos, por ejemplo, dos individuos de Escherichia coli y examinamos sus
secuencias de ADN, encontraremos diferencias; por tanto, podriamos decir
que tienen dos genomas distintos. Ahora bien, si una célula de un organismo
haploide tiene alelos distintos en sus juegos cromosOmicos, tendria, segin
esta definicién, dos genomas diferentes®. Aunque esta concepcion se aleja de
la popular vision esencialista que habla de “el genoma del maiz”, “el genoma
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de Caenorhabditis Elegans” o, en el caso mdas extremo y desvirtuado, “el
genoma del mexicano”, resulta crucial en este trabajo visualizar el genoma y
la informacién que éste contiene de una forma distinta. S6lo alejandose de
las visiones esencialistas es que se pueden comprender las verdaderas
implicaciones de la variacion.

Yo adoptaré los conceptos de gen y genoma como sigue: Un “gen” es una
secuencia de ADN que tiene un mensaje relevante para la célula y el
organismo en su conjunto. Entran en esta definicién los marcos abiertos de
lectura que comienzan con un codén de inicio de la transcripcidon y uno de
término, las secuencias reguladoras que no codifican para polipéptidos, pero
que controlan la expresidén de otros genes, y las secuencias que se transcriben

en ARN de transferencia, ribosomales y de regulacion. Un “genoma”, como

mencioné antes, es el conjunto de todos los genes y otras secuencias de ADN

6 En algunas disciplinas, como la genética de poblaciones, “genoma” alude a la totalidad de loci presentes en un
organismo, de manera que aunque haya alelos distintos en una célula, el genoma es el mismo. No utilizo ese enfoque
porque el interés de este apartado es sefalar las variaciones en las secuencias de ADN, incluso las de regiones no
codificantes.
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no relevantes contenido en uno solo de los juegos cromosomicos de la célula.
En el caso de los organismos haploides con un s6lo cromosoma, el genoma
es, por tanto, una sola molécula de ADN. En la gran mayoria que son los
otros casos, el genoma se encuentra en mas de una molécula de ADN, tantas
como cromosomas tenga una copia de su juego cromosdmico.

Este apartado trata de la variacion que puede ocurrir a ese nivel de
informacion, el mas basico, antes de que los mensajes adquieran significado
al ser “leidos” por los sistemas celulares de descodificacién. Puesto que no
toda la informacién heredable se encuentra en el ADN, este apartado no trata
de la variacion genética en sentido amplio (toda variacion heredable), sino
unicamente de la informacioén génica y genomica. En su momento trataré los
demaéas elementos heredables. Ahora, en primera instancia, tomaré al gen y al
genoma en tanto secuencias de ADN con el fin de analizar el nivel més basico

de diferencia de informacidén entre individuos.

Mutacion

Muchos afios antes de que se descubriera que los genes se encuentran en las
moléculas de ADN, ya existia el concepto de mutacién. El término incluso
data de mediados del siglo XVII. Los genetistas de finales del siglo XIX
utilizaban el término para referirse a un cambio en el material hereditario
que provocaba saltos subitos y de gran magnitud en las caracteristicas de una
generacion a otra (Mayr, 1982: 742). De manera similar a lo que ocurrié con
el término “gen”, “mutacién” fue adoptado en la genética moderna y en la
subsecuente biologia molecular con un cambio de significado. Si se acude al
nivel mas basico de informacion bioldgica, que es la secuencia de nucledtidos
en el ADN, el término “mutacién” puede usarse para nombrar un cambio
cualquiera en esa secuencia.

Futuyma, al hablar de la generaciéon de variacion genética, dice: “Mutacion
se refiere tanto al proceso de alteracion de un gen o cromosoma como al

resultado, es decir, al estado alterado de ese gen o cromosoma.” (2005: 165).
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Para evitar confusiones semanticas tales como decir que una mutacion
(proceso) genera una mutacién (resultado), o que un gen mutante (que lleva a
cabo el proceso) se vuelve mutante (que ha sufrido ese proceso), evitaré en la
medida de lo posible referirme a la mutacién como resultado. Desde el punto
de vista de mi andalisis, es mas conveniente sustituir ese ultimo concepto por
“variacion” génica o genOmica; esto es, las mutaciones generan variaciones
génicas o gendémicas.

La informacién en el ADN esta codificada en la secuencia que siguen los
nucledtidos, sus unidades basicas. Una secuencia homogénea de un solo
nucledtido (por ejemplo, que contenga so6lo adeninas) no guardaria
informaciéon alguna, como tampoco guardaria informacién relevante una
secuencia completamente aleatoria de nucle6tidos. Que existan diferencias en
la combinacién secuencial de las unidades basicas, diferencias discernibles
por el lenguaje que habla la maquinaria de descodificacidén celular, es lo que
convierte a la molécula del ADN en una molécula informacional.

Cuando en la célula se duplica el ADN, el sistema de apareamiento
bioquimico de los nucledtidos garantiza que de una sola cadena molde se
pueda obtener una copia fiel de la doble cadena original. Los cambios en la
informacion se obtienen cuando los sistemas de duplicacion del ADN no
generan una copia del todo exacta. Esto provoca que la siguiente generacion
celular tenga distinta informacién en sus moléculas de ADN.

La anterior es la forma mas basica que se conoce de mutacion. Involucra
una duplicacion inexacta de las moléculas de ADN. Maki (2002) ha propuesto
un modelo general de las mutaciones espontaneas ocurridas durante la
duplicacion. En €1, primero se considera al ADN original como ADN intacto.
Si, por algun factor, una de las cadenas del ADN original sufre una
modificacion, ésta se llama dafio premutagénico: es una modificacion que
podria generar una variacion. Si ningin mecanismo de reparacién interfiere o
es capaz de reparar el dafio, luego de un evento de duplicaciéon ese dafno se
convierte en una premutacion. Un paso antes de una variacidén verdadera, la

modificaciéon solamente esta en una sola de las moléculas hijas. Después de
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un segundo evento de duplicaciéon aparece la variacidén real, que se quedara
en el genoma sin que pueda ser reparado. De hecho, esa variacion serda desde
ese momento parte del ADN original o intacto (Maki, 2002).

Pese a que el mismo fendémeno de mutacidon sugiera inmediatamente un
papel predominante del sistema de duplicacion del ADN, se sabe que existen
mas fuentes mutagénicas. Por un lado, el ADN es propenso a sufrir lesiones
debido a la dindmica bioquimica del ambiente celular. Al mismo tiempo,
existen procesos que modifican los sustratos nucleotidicos utilizados en la
duplicacion. Segun el modelo de Maki, cualquiera de estos tres fendmenos
puede generar tanto dafilo premutagénico como premutaciones.

Las lesiones espontaneas que el ADN puede sufrir provienen también de
fuentes externas, pero comenzaremos por las internas, las que ocurren debido
a las constantes reacciones bioquimicas en el ambiente intracelular.

Hay ocasiones en que una purina (un tipo de nuceldtido: guanina o
adenina) es espontaneamente removida de su sitio en la doble cadena. Esto se
llama “despurinacion” (Ficura 1). De igual forma, puede ocurrir que una
citosina reaccione espontaneamente con un grupo amino y se convierta en un
uracilo, lo cual se conoce como “desaminacion” (Ficura 1) (Alberts et al.,
2004: 212; Lewin, 2008: 502). Ambos fenémenos modifican solo una de las
cadenas del ADN, asi que se consideran dafio premutagénico.

Dentro de las células con metabolismo aerobio, constantemente ocurren
reacciones que oxidan compuestos bioquimicos. Uno de los blancos de estas
reacciones son los nucleodtidos libres utilizados en la duplicaciéon del ADN.
Cuando un nucledétido oxidado es incluido dentro de una cadena de ADN, se
produce un alineamiento irregular que puede desembocar en una premutacion
y posteriormente en una variacidon real. Debido a la alta tasa de oxidacidon y
de reacciones quimicas que afectan al ADN dentro del ambiente celular, se
sospecha que esta fuente de mutaciones es mas importante que la duplicacién
inexacta (Maki, 2002).
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Figura 1. Depurinacion y deaminacién. En la primera, el nucleétido pierde espontineamente
una guanina y adquiere un grupo hidroxilo. A partir de Alberts et al. 2004: 212. Enla
segunda, la citosina intercambia un grupo nitrilo por un oxigeno,
convirtiéndose en uracilo. A partir de Alberts et al. 2004: 212.

Dentro de los factores externos a la célula que también pueden modificar
espontaneamente las cadenas de ADN son bien conocidos los efectos
mutagénicos de los rayos UV o del bromuro de etidio (compuesto, por cierto,
ampliamente utilizado en laboratorios de biologia molecular), por mencionar
algunos. En general, lo que estos factores provocan es una reaccidon
fisicoquimica que modifica la estructura de las bases nitrogenadas. Los rayos
UV, por ejemplo, provocan la formacién de dimeros de timina. Al igual que
sucede con los fendmenos mutagénicos intracelulares, las modificaciones
provocadas por los factores externos se convertirdn en nuevas variaciones

cuando el ADN se replique y una de las moléculas hijas mantenga el cambio.
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Pese a que este escenario sugiere que el ADN esta acumulando cambios
constantemente, lo cierto es que existe un sistema celular de reparacion de
errores de apareamiento que estd constantemente en marcha. Hay varias
enzimas involucradas en la vigilancia y correcciéon de cambios en la secuencia
de ADN. La misma enzima encargada de sintetizar la doble cadena de ADN,
la ADN polimerasa, tiene una funcién de correccién que se efectua al mismo
tiempo que la sintesis de la doble hélice. Ademas de ella hay todo un sistema
enzimatico que realiza la funciéon de verificar que la doble cadena recién
sintetizada no contenga apareamientos inexactos.

Este sistema de correccién disminuye notablemente las probabilidades de
mantener una variacién en la secuencia de ADN, ya sea que fuera
provocadada por un desliz de la ADN polimerasa, por fendmenos
intracelulares o por factores ambientales. En consecuencia, tal como Ilo
estipula Lewin (2008: 500), las tasas de mutacion reflejan un balance entre la
cantidad de dafio sufrido por el ADN y la eficiencia de los sistemas de
reparacion. En el primer caso, se ha calculado que la probabilidad de que la
ADN polimerasa del ser humano efectie un apareamiento inesperado es de
uno por cada 107 nucledtidos apareados. Con el sistema de reparacidn, la
probabilidad disminuye a uno cada 10° nucleotidos (Alberts et al., 2004:
296).

Por lo general, estos tres fendmenos mutacionales (deslices de las
polimerasas reaciones quimicas intracelulares y factores externos) provocan
cambios en un solo nucledtido de la secuencia mutante. Las mutaciones de
este tipo se llaman puntuales.

Hay tres tipos de variaciones que las mutaciones puntuales pueden generar.
Si un nucledétido es intercambiado por uno distinto, el cambio se llama
sustitucion. Segun la naturaleza quimica del nucledtido sustituido, el
fenémeno recibe un nombre distinto. El cambio de un nucleétido por otro de
la misma naturaleza bioquimica (purina por purina, pirimidina por
pirimidina) se llama transiciéon. En contraste, el cambio de una purina por una

pirimidina o viceversa se llama transversion. De acuerdo con Ridley (2005:
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29), distinguir entre estos dos fenomenos de sustitucion es relevante porque
las transiciones son mucho mds comunes en la evolucion que las
transversiones (hecho que, por otra parte, seria interesante explicar).

Hay mutaciones que no ocasionan un intercambio de nucleo6tidos, sino un
cambio en el numero total de ellos dentro de una secuencia. Cuando se
pierde un nucleotido, el fendmeno es conocido como supresion. En cambio, la
insercion sucede cuando un nucledtido es afladido a la cadena. Estos dos
ultimos tipos de mutaciones se conocen en conjunto como cambios en el marco
de lectura, pues debido a la naturaleza del sistema general de descodificacidn,
estas mutaciones provocan que la secuencia sea leido de manera distinta.
Estas mutaciones son importantes porque insertar o eliminar un nucleotido
cambia drasticamente la informaciéon de la totalidad de la secuencia rio
abajo.

Mientras que las consecuencias de los cambios en el marco de lectura
suelen ser muy drasticas, los efectos de las sustituciones varian en magnitud y
naturaleza. El sistema de descodificacion de la célula reconoce grupos de tres
nucledtidos. Cada aminoacido (los bloques basicos formadores de proteinas)
se correlaciona con al menos uno de estos grupos de tres nucledtidos, mejor
conocidos como codones. También existen codones que seflalan el lugar de
inicio o de término de la transcripcién. Lo notable de este sistema es que
existe mas de un codon para expresar un aminoacido especifico. De tal
forma, es posible organizar los codones de manera que se visualice la
degeneracion de este codigo (Tasra 1).

Como se puede observar, la sustitucion de un nucledétido por otro no
siempre implica un cambio de significado en el mensaje. Es por ello que a las
sustituciones que no provocan un cambio de aminodcido se les ha llamado
sinonimas, mientras que a las que si lo hacen se les llama semdnticas o no
sinonimas.

Se ha sugerido que el codigo genético actual es producto del azar o, como
lo llamo6 Crick, un “accidente congelado” (1968). Sin embargo, recientemente

se ha calculado la robustez de este codigo, es decir, el grado de tolerancia a
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cambios en la secuencia de nucledtidos sin que se noten cambios en el
mensaje decodificado. De entre todos los cddigos posibles, el actualmente
usado por la gran mayoria de los organismos —frecuentemente nombrado
codigo candnico— esta muy cerca de ser el mas robusto. Por ello, se ha
sugerido que su fijacién es producto de la seleccidn natural (Freeland et al.,
2000). En ese mismo tono, es interesante mencionar que existen codigos
genéticos de organelos o incluso de nucleos en algunas contadas especies que

son distintos al canonico (Knight et al., 2001).

Segunda posicion

U C A G
Uuuu UCU UAU UGU | U
Phe Tyr Cys
U uucC S UCcC UAC UGC | C
er
UUA UCA UAA | ALTO UGA A
Leu ALTO
UuuG UCG UAG | Trp UGG G
CUU CCU - CAU CGU | U
1s
= cucC CcCcC CAC CGC C | =
2/ C| Leu Pro Arg 0
9 CUA CCA CAA CGA | A|©
@ Gln @
g_‘ CUG CCG CAG CGG | G 8.(
s AUU ACU AAU AGU U | g
ot Asn Ser b7y
g Ile AUC ACC AAC AGC | C | ¢
= A Thr v
A AUA ACA AAA AGA A |F
Lys Arg
Met AUG ACG AAG AGG | G
GUU GCU A GAU GGU | U
S
GUC GCC P GAC GGC | C
G | Val Ala Gly
GUA GCA ol GAA GGA A
u
GUG GCG GAG GGG | G

Tabla 1. El cédigo genético. Es visible que ciertos
aminoacidos son codificados por mas de un coddn.
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Cuando una mutacion puntual sucede en una secuencia que codifica
proteinas, la modificacion no suele tener efectos drasticos, debido a la
degeneracion del codigo genético. Pero ademads, no todos los aminoacidos de
una proteina poseen el mismo valor funcional. En consecuencia, una
mutacion puede modificar la secuencia de aminoacidos y aun asi no tener
efectos considerables en la eficiencia general de la proteina.

Con todo, si 