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Sistemas cromosómicos de determinación del sexo

1) El macho es el sexo heterogamético

Hembra   Macho
XX             XY                    En mamíferos, algunos anfibios y

peces. En los dípteros y en la mayoría
de las plantas que presentan   

cromosomas sexuales.

XX               X0              En alguna arañas y la mayoría de los
insectos

2) La hembra es el sexo heterogamético En aves y mariposas

Hembra   Macho
ZW           ZZ

 
 
 

Formas de Determinación Cromosómica del 
Sexo 

 
Sistemas   Organismos 

XY XY XX Hombre, 
Drosophila 

ZW ZZ ZW Aves, 
Mariposas 

XO XO XX 
Insectos:  

ortópteros, 
hemípteros 

Haplodiploidía n 2 n Abejas, 
hormigas 

 
 

♂♂ ♀♀

 
 
 

Determinación del sexo en  Drosophila 
melanogaster 

 
 

Número de 
cromosomas 

X 
Juegos de 

autosomas (A) 
Relación 

X/A 
Fenotipo 

sexual 

3 2 1,5 Metahembra*

2 2 1 Hembra 
normal 

2 3 0,67 Intersexo 
1 2 0,5 Macho normal
1 3 0,33 Metamacho* 

*Estos fenotipos son llamados metahembra y metamacho, pero no hay nada 
de superior  en ellos, ya que estas moscas mueren antes de la madurez 
sexual o son muy débiles. 
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Cromosomas sexuales y determinación
del sexo en Drosophila y en humano

Cromosomas
Sexuales Drosophila Humano

Euploides
XY macho varón
XX hembra mujer

Aneuploides para
cromosomas sexuales
XXY hembra varón
XO macho mujer

♀

Placa metafásica y cariotipo humano con bandeo G.

Los miembros de los pares de autosomas presentan igual 
morfología, tamaño y patrón de bandas G. Los cromosomas 
sexuales (X e Y), en cambio, difieren en todas estas 
características. 

Cromosomas sexuales humanos (X-Y) vistos al microscopio 
electrónico de barrido.

El cromosoma Y presenta
una banda C extensa en la
región distal del brazo q.
Esta banda revela
heterocromatina
constitutiva caracterizada
por estar constituida por
DNA satélite (no 
transcribe)

Cariotipo humano de un varón bandeado C
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Apareamiento de los cromosomas sexuales humanos durante 
la meiosis I 

En la meiosis …..

Los cromosomas X e Y comparten una
región de homología en el extremo
distal del brazo p o REGION PAR 1

Sinapsis en meiosis

El cromosoma Y humano (A) y los genes localizados en su 
región específica (B).
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Los genes de la región PAR1 y de la región específica 
adyacente, propios de los cromosomas X e Y humanos.

Algunos genes homólogos están ubicados en las regiones PAR1 y PAR 2 y 
otros se localizan fuera de estas regiones, a lo largo de los cromosomas.

Homología génica entre los cromosomas X e Y humanos

Genes localizados en la Región PAR y genes involucrados en la 
determinación y diferenciación del sexo (en azul).
Gen XIST codifica para RNA que participa en la inactivación
del cromosoma X.

En las células de las hembras de mamíferos, que tienen  2 cromosomas
X (XX) y en las masculinas que tienen sólo uno (XY), se detectan las 
mismas cantidades de productos codificados por genes ligados al 
cromosoma X.

En los núcleos de las hembras de mamíferos se detecta 1 corpúsculo
ovalado apegado a la envoltura nuclear; en los núcleos de los machos de
mamíferos no se detecta ningún corpúsculo ovalado.

Corpúsculo ovalado= corpúsculo de Barr = cromatina condensada
Nº de corpúsculos de Barr= Nº de cromosomas X – 1.

El color del pelaje de los gatos está determinado por una pareja de
genes codominantes ligados al X. 
Aunque el pelaje puede ser negro, rojo o manchado (negro/ rojo), sólo
las hembras pueden presentar pelaje manchado, los machos tienen
pelaje negro o rojo, pero nunca son manchados.

Observaciones genéticas y citológicas que condujeron a la 
hipótesis de la inactivación de uno de los cromosomas X en las 

hembras de mamíferos (Mary Lyon, 1971)
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EN LOS GATOS, EL LOCUS QUE CODIFICA PARA “PIGMENTO DEL 
PELAJE” ROJO/NEGRO SE LOCALIZA EN EL CROMOSOMA X.

GATA HETEROCIGOTA para color de pelaje. Los alelos R y N son codominantes
(R: rojo, N: negro) y ligados al cromosoma X. 
Color blanco: sistema genético distinto.

En las hembras de mamíferos se inactiva al azar uno de los cromosomas X
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Como resultado de la inactivación al azar del cromosoma X, las mujeres 
resultan ser un mosaico celular para la inactivación de este cromosoma. 

Consecuencias de la inactivación al azar del cromosoma X para la 
expresión de los genes ligados a él 
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Mosaicismo celular en mujeres heterocigotas para un gen recesivo ligado al cromosoma 
X que determina ausencia de glándulas sudoríparas en la piel. 
• (en verde sectores de la piel que carecen de glándulas sudoríparas).

¿Qué alelo del gen lleva el cromosoma X que está activo en los sectores de la 
piel sin glándulas sudoríparas (de color verde en el esquema)? 
¿Y en los sectores de la piel con glándulas sudoríparas (de coloración normal en
el esquema)? 

Genes (en azul) que escapan al proceso de inactivación en el 
cromosoma X humano y en el de ratón.

B - D) Células embrionarias XX de ratón (en azul oscuro) en proceso de 
diferenciación e inactivación de uno de sus cromosomas X; 
Xist RNA en azul claro y mRNA de Pgk (fosfoglicerato kinasa, enzima 
determinada por gen ligado al cromosoma X), en rojo.

A) El RNA Xist (rojo) se asocia con el 
cromosoma X (azul) que lo transcribe, 
recubriéndolo, condensándolo e 
inactivándolo genéticamente.

Apareamieto de los cromosomas sexuales humanos durante la 
meiosis I
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Recombinación normal y 
anormal entre los 

cromosomas X e Y humanos 
y sus consecuencias

Pseudoautosomal region

La región determinante del testículo en el DNA del cromosoma Y 
humano (modificado de Page et al., Cell 51, 1091-1104, 1987).
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Análisis del Fragmento 741, que contiene el gen Sry, en 
embriones de ratón a los 14 días después de la 

transferencia 
 
 

Nº de 
Embriones 

Cromatina 
Sexual Sry Zfy Cariotipo 

Deducido Transgenia Sexo 
Fenotípico 

63 + - 27-/40 
ND XX - Hembra 

27 - + + XY ND Macho 
58 - ND ND XY ND Macho 
2 - - - XO - Hembra 
6 + + - XX +* Hembra 
2 + + - XX + Macho 

Total 158       
*Indica que   4  de estos embriones fueron mosaicos para la transgenia.  
(Modificado  de Koopman P. et al.,   Nature 351:  117-121, 1991). 
 
 

Análisis mediante Southern-
blot del DNA de embriones de  

ratón XX, fenotípicamente
machos, que serían  

transgénicos y de sexo 
revertido (individuos 7.22 y 

10.2).

Formación de las 
gónadas y de los 

conductos reproductivos 
en mamíferos.
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GENES CUYA FUNCIÓN ES NECESARIA PARA LA
DIFERENCIACIÓN NORMAL DE LA GÓNADA.

SRY : Yp – PROTEÍNA DE 223 aa FUNCIÓN: FACTOR DE

TRANSCRIPCIÓN, CON UN DOMINIO DE UNION AL DNA (HMGHigh

Mobility Group). Ausencia de este gen en individuos XY:

reversión de sexo.

SOX9 : 17p – FACTOR DE TRANSCRIPCIÓN. (Participa en

condrogénesis: expresión de solo un alelo de este gen: displasia

campomélica con casos de reversión de sexo).

DAX1: Xp – Duplicación de este gen en individuos XY: reversión de

sexo. Participaría en la diferenciación del ovario.

Otros genes WNT- 4, SF- 1, WT- 1

Cascadas de eventos que conducirían a la formación de los 
distintos fenotipos sexuales en mamíferos. 

Capacidad del gen Sox9 para generar testículo: 
análisis en el aparato urogenital y en las gónadas de 

ratones silvestres y transgénicos.

DAX1: un gen ligado al cromosoma X que al estar en 
copia doble suprime la formación de testículo en los 

individuos XY.
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WT1
LHXO
LIM1
etc.

SRY

WNT4

SOX9

SF1

Other
genes

Testis

DAX1

Other
genes Ovary

TAF11 150

If XY

If XX

Un mecanismo posible para la determinación primaria 
del sexo en mamíferos: organiza en una secuencia 

coherente las interacciones entre los genes hasta ahora 
conocidos. Otros modelos son posibles.

Evolución de los cromosomas sexuales humanos a partir de un par 
de autosomas.


