Tema14: Genetica

1- Conceptes basics de genética
2- Les lleis de Mendel
2.1. Primera llei de Mendel
2.2 Segona llei de Mendel
2.3 Tercera llei de Mendel
3- Excepcions a les lleis de Mendel
3.1 Heréncia d'un sol caracter amb heréncia intermédia
3.2 Herencia regulada per una serie d'al-lels multiples (grups sanguinis)
3.3 Interaccio6 génica
3.4 Heréencia de caracters quantitatius
3.5 Transmissié no independent de dos caracters : gens lligats
3.5.1 Lligament absolut
3.5.2 Lligament relatiu
4- L'heréncia i el sexe
4.1 conceptes de sexe sexualitat; determinacié del sexe
4.2 .L.'herencia lligada al sexe
4.2.1.Daltonisme
4.2.2.Hemofilia
5- Genética dels organismes haploides
6. Genética bacteriana
6.1. Reproducci6 bacteriana
6. 2 Fenomens parasexuals bacterians
6.2 1. Transformacio bacteriana
6. 2 2. Transduccié bacteriana
6. 2 3. Conjugaci6 bacteriana
7.Variabilitat discontinua
7.1 Concepte de mutacio
7.2 Tipus de mutacio
7.2.1 Mutacions puntuals
7.2.2 Mutacions cromosomiques
7.2.3.Mutacions genomiques (canvis del nombre de cromosomes)
8- Agents mutagens
9-Genética molecular
9.1. Concepte modern de gen
9.2. Regulaci6 de I'expressié génica
9.2.1.. Regulaci6 de I'expressio genica als organismes procariotes
9.2.2 Regulacié de I'expressié génica als organismes eucariotes

1- Conceptes basics de genética

* Genética: Eslaciéncia que estudial'heréncia dels caracters biologics, és a dir, la manera en qué es
transmeten els caracters morfologicsi fisiologics dels éssers vius de generacio en generacio |
leslleis que regeixen aquestatransmisio (extretes a partir de les proporcions matematiques en
qué apareixen €s diferents caracters hereditaris entre els descendents d'un encreuament).
Aquesta definicié respon al concepte classic de genetica o genética mendeliana. Actuament,
es parlatambé de genética molecular, laqual parteix d'una metodologia totalment diferent per
explicar els fenomens relacionats amb I'herencia biologica: aillament de fragments d'/ADN,
localitzacio dels gens que es volen estudiar, establiment de la seqliencia de les seues bases,
diferenciaci6é de les sequiencies codificadores (exons) i no codificadores (introns); estudi de
les proteines que controlen |'expressio d'aguest gen , etc.
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* Gen. Unitat del material hereditari. Es un segment dADN (ARN als retrovirus) responsable de
I'aparicio d'un determinat caracter hereditari. Mendel en desconeixia la naturalesa i els
anomena factorsde I'herencia.

* Caracter genic o heretable. Cadascunade les particularitats morfologiques o fisiologiques d'un
ésser viu que es transmeten de generaci¢ en generacio. Totesles caracteristiques d'un individu
son el resultat de l'activitat de proteines codificades pels seus gens.

* Caracter qualitatiu. Es aguell que presentados aternatives claresi facils d'observar (pigmentacio
normal o abina, llavor rugosa o Ilisa, etc) reguladesper un gen unic que presenta dos formes
al1éliques (excepcio feta dels caracters regulats per series d'a-lels mlltiples, com és el cas
dels grups sanguinis).

* Caracter quantitatiu. Son els caracters que presenten diferents gradacions entre dos valors
extrems (alcada, color de lanostrapell, etc). Aquests caracters depenen normalment de I'accid
acumulativa de molts gens.

* Locus. Llocfisic que ocupacadagen al cromosoma. Un cromosomaté molts|oci.

* Al-lel. Es cadascun dels gens que poden trobar en un mateix locus. Un gen pot aterar-se per
mutacio i donar lloc a I'aparicio de dos 0 més formes dternatives, aixi per exemple, per a
color delallavor el pesol hi hados a-lels: A -que contélainformacio per a color groc- i a
que codifica el color verd. Si hi ha més de dos al-lels per a un caracter es parla de serie
dlelica (herencia dels grups sanguinis que presentatresa-lelsA ,Bi0)

*

Haploide. Esser que per acadacaracter presentaun tinic gen o informacio genética.(n)

*

Diploide. Esser que posseix dos gens o informacions genétiques per a cadacaracter. Els dos a-lels
poden ser igual o diferents; pot ser que es manifesten els dos o que un impedisca I'expressio
del'dtre.(2n)

* Cromosomes homolegs. Son aquellsque presenten els mateixos loci. En el's organismes diploides
trobem parelles de cromosomes homol egs.

* Gens homolegs. Son els gens que ocupen el mateix locus als diferents cromosomes homolegs: son
a-lelsentresi. Com que lamajoria de les espécies son diploides es parlade parell de gens.

* Genotip. Conjunt de gens d'un organisme, heretat dels seus progenitors

* Fenotip. Es lamanifestacio externa del genotip, és a dir, la suma dels caracters observables d'un
individu. El genotip ésinvariablei identic atotesles cél-lules d'un individu; pero el fenotip pot
no ser € mateix perquées € resultat de laimteracio entreel genotipi I'ambient.

FENOTIP = GENOTIP + ACCIO AMBIENTAL
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L'ambient d'un gen el formen els altres gens, €l citoplasma cel-lular i € medi ambient on es
desenvolupal'individu. No sha d'oblidar que shereta e genotip (els gens); aixo no significa que els
caraters regulats per aquests gens es manifesten automaticament; la seua expressio (transcripcio i
traduccio) és regulada per I'ambient. Per exemple, totesles céllules humanes tenen gens responsables
delapigmentacio dels ulls, perd no més sexpressen alescel-lulesdel'irisdels ulls.

* Homozigot o racapura. Individu que posseeix a-lelsidentics per aun caracter: AA 0 aa

* Heterozigot o hibrid. Individu que posseeix dos a-lels diferentsper aun caracter: Aa. Es parlade
monohibrids (1 caracter), dihibrids (2 caracters), polihibrids, etc.

*

Herenciadominant. Es diu que un caracter té heréncia dominant quan en I'hibrid només sexpressa
un dels seus al-lels (dominant), mentre que €l altre (recessiu) no es manifesta, tot i que es
trasmet a la descendencia. Ex: Als ulls, I'd-lel que portala informacié de la pigmentacio
fosca (A ) és dominant sobrel'al-lel de pigmentacio blava(a ). Aixoesrepresenta A >a

* Herenciaintermédia o codominancia. Es produeix quan en un hibrid els dos al-lels tenen la
mateixa "forca’ per expressar-se i apareix un fenotip intermedi. Ex: I'herencia del colors
delesflorsde la planta "flor de nit" -Mirabilis jalapa - quan creuem dos rages pures de
flors blanquesi roges respectivament, soriginen hibrids amb flors roses.

* Al-lels letals. Son els allels que posseeixen una informacio deficient per a un caracter tan
important que laseua mancangaprovocalamort de l'individu. Normalment els al-lels letals
son recessiusi es manifesten Unicament en homocigos (aa)

* Retrocreuament (creuament prova) Stutilitza als casos d'heréncia dominant per esbrinar si un
individu de fenotip dominant és hibrid o raca pura. Consisteix en encreuar l'individu
problema (AA o Aa ) amb un homocigot recessiu (aa ): si la descendencia és uniforme
(Aa ) significa que l'individu problema era homozigotic (AA ). En cas contrari, S és
variada, l'individu problema era heterozigot.

2- Leslleisde M ende

La genética tingué els seus origens com a ciéncia en els estudis experimentals realitzats per un
monjo austriac, Gregor Mendel, el 1865 a la ciutat de Brno (I'actual Republica de Txequia). Mendel
estudiaels resultats d'una serie d'encreuamenta entre diferentsvarietats de pésol s (Pisum sativum).

A I'epoca de Mendel prevalial'antiga teoria de I'herencia per mescla, segons la qual els caracters es
transmetien de pares afills, através d'unaserie de fluids, com aralasang. Segons aixo, I'herencia era el
resultat de lamescla de sangs, de maneraque d'un animal blanc i d'un atre negre naixien descendents
grisos, elsfillsdels quals serien grisos. Hi ha encara expressions actua reliquies d'aquesta concepcio
de I'neréncia com per exemple un "purasang”.
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Aquesta primitiva i erronia concepcié dels mecanismes hereditaris fou superada per la rigurosa
experimentacio realitzada per Mendel que descobri que els caracters no se hereten com artals, ja que
nomeés es transmeten els factors que el's determinen -teoria particulada de I'heréncia-: "Els factors
hereditaris no es mesclen, SinG que es comporten com a unitats independents transmeses a través dels
gametes alageneracio seguent sense alterar-se ni diluir-seen el procés. "

Mendel no coneixialanaturad'aguest factors hereditaris ni del seu mecanisme de transmissio. Van
haver de passar més de cinquanta anys de la publicacio dels seus treballs perqué sarribara a conéixer
la naturalesa dels cromosomes, dels gens i dels mecanismes meidtics que intervenen en la formacié
dels gametes. Thomas Morgan (1910) va elaborar lateoria cromosomica de |I'heréncia en que va
arribar alaconclusi6 de que elsfactors hereditaris (gens) es troben als cromosomes i aguests son els

responsables de la seua transmissi0 de generacio en generacio; aguesta teoria fou ratificada
experimentalment per Bridges el 1914. Malgrat aixo els experiments de Mendel el permeteren elaborar
unateoria de I'herencia d'aplicacio universal (arajasabem que no total'herencia és mendeliana)

Cal destacar dos aspectes dels seus estudis: L'eleccié del material idoni per al'experimentacid i la
seua metodol ogia experimental rigurosa juntament amb |'andlisi estadistica dels resultats.

a) L'elecci6 del material idoni per al'experimentacio

* Les plantesde pesols presentaven una serie de caracters qualitatius oposats i ben definits (Ilavors
llisesi rugoses, flors vermellesi blanques, etc).

* Manipulacié controlada de la reproduccié de la planta; per hibridar dos varietats de diferent
fenotip, sefectua artificiament una fecundacié encreuada entre totes dos (recordem que la
planta es reprodueix normalment per autofecundacid, fet que saprofita per a I'obtencié dels
individus dela F»). Per fer-ho sobren les poncelles de laflor d'un dels progenitorsi es tallen
el's estams abans que no hagen madurat; quan aquesta flor "castrada' completa la maduracio del
seu pigtil, lafecundem amb el pol-lende I'dtra planta progenitora; les flors fecundades d'aquesta
manera es protegeixen amb bosses de paper per evitar la contaminacio amb un altre pol-len
d'origen desconegui.

b) Metodologia experimental rigurosai'andisi estadistica dels resultats.

* El gran encert de Mendel va ser limitar laseua atencio al'heréncia de caracters aillats (per exemple
el color de les llavors), per estudiar posteriorment I'herencia simultania de dos caracters. D'aquesta
manera obtingué uns resultats clars.

* Mendel sassegurava de treballar amb races pures (comprobava préviament que el's descendents
per autofecundaci6 d'unadeterminada varietat eren sempreideéntics al Ilarg d'a gunes generacions).

* Mendel fou el primer investigador que aplica les matematiques a la investigacié biologica, tot
sotmetent els resultats obtinguts dels encreuaments a un tratament estadistic. Cal fer notar que
treballava en un nombre d'individus suficientment alt per a que els resultatsforen significatius.
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Fig. 14.1. Els set caracters del pesol estudiats per Mendel

Els trebals de Mendel no van ser reconeguts per la comunitat cientifica fins a que foren
redescoberts ssimultaniament per tres inverstigadors, H. de Vries, C. Correns i H. Tschermark a
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comencament d'aquest segle, els quals, de manera independent donaren a conéixer un conjunt de

resultats semblants as obtinguts per Mendel 34 anys abans. Va ser Correns qui va enunciar les

famoseslleis de Mendel a partir dels resultats dels encreuaments que aquest havia fet anys enrere.
Experiénciesi formulacio deleslleisde M endel

Mendel va estudiar set caracteristiques de laplanta del pésol, cadascuna de les quals podia tenir dos
manifestacions o caracteristiques diferents; per exemple la forma de la llavor que podia ser llisa o
rugosa

Va escollir varietats pures de plantes de llavors llises i plantes de llavors rugoses. Redlitza un
encreuamement controlat entreles dos varietatsi vaobservar els resultats de I'encreuament. Els resultats
gue shi podien esperar eren la preséncia d'una caracteristica, de les dos caracteristiques estudiades o bé d'una nova
caracteristicaintermeédia; Mendel troba sempre que la descendéncia presentava sempre el mateix caracter,
en aquest casllavor llisa, independentment de que el portador foral'ovul o el pol-lendelaflor.

2.1. Primerallei de Mendel

Primerallel de Mendel ollel dela uniformitat de la primera generacio filial (F1): Tots elg

descendents d'un encreuament entre dos races pures son igualsentresi

Explicaci6 actual delallei

En I'exemple anterior € caracter "forma delallavor del pesol” (Ilisao rugosa) és un cas d'heréncia
dominant on € fenotip llis domina sobre e fenotip rugds. Aixo vol dir que la presencia de I'allel
dominant L enhomozigosi dominant (LL ) o heterozigosi (LI) és suficient per a que es manifeste €
fenotipllis; el fenotip rugds es mostra tnicament quan I'al-lel recessiul es trobaen homozigosi {
[ ).

Per deduir les lleis queregeixenI'heréncia d'un caracter dominant es fa un encreuament entre dos varietats de genotip
conegut (el deles plantes amb llavor rugosaés Il mentre queles plantes dellavor llisa podenser LL o LI ; per aquest
motiu es fa una prova de retrocreuament), es calculen els tipus de gametes formats després de la meiosi i la seua
probabilitat d'aparicid; finalment es tenen en compte totes les possibilitats de fecundacié que es poden donar entre els

diferents gametes. Es adir, a partir delsresultats Sestableix la seua base tedrica.

= llavors|lises [lavors rugoses
L L

Meiosi ¢
Gametes \@

3

i O 100 % llavors llises
LI
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fig.14.2: Esquemade laprimerallei de Mendel

En aguest cas la generacié paterna esta constituida per varietats pures de llavor llisa (homozigot
dominant : LL ) o rugosa (homozigot recessiu: | | ). Després de lameiosi es comprova que tots els
gametes del progenitor L ( €l 100%) son portadorsdel'a-lel L (probabilitat d'aparicio del'd-lel L = 1);
pel mateix motiu el progenitor | | originagametes que contenen I'al-lel | amb unaprobabilitat = 1. Aixi
doncs, la fecundacio entre els gametes d'aquests individus forma una generacié filial F1 uniforme
dindividus de llavors llises, el genotip dels quals és heterozigotic: LI . Recordem que € fenotip és llis
perquel'd-lel L dominasobred I.

2.2. Segonallel de M ende

Caliatrobar una explicacio cientifica al's resultats de I'experiéncia anterior ja que havia desaparegut
I'altre caracter (rugos). Mendel deixa que les plantes de llavor llisa de la F; sautofucundaren i el
resultat va ser unanova generacio F, on apareixien dos tipus de llavors: unes llisesi altres rugoses en
unaproporcio de 3 a1 afavor del caracter llis.

Aquests resultats foren explicats de la segiient manera. Si en autofecundar plantes de pesol que
havien nascut a partir de llavors llises sobtenien fruits amb llavors rugoses, aquest fet implicava que
aquestes plantestenien informacio hereditaria per a la caracteristica rugosa; si no shi manifestava era
perque I'altra informacio - llisa- erala predominant. Aixi doncs, la informacié hereditaria es trobaria
per duplicat en forma d'unes substancies intracellulars a les quals anomena factors hereditaris
(actualment jasaben que es tracta dels gens presents als cromosomes). A partir d'aquests resultats es
vadeduir lasegonallei de Mendel o llei de lasegregacio dels caracters hereditaris.

Segona llei de Mendel o llei de la segregacié: "els dos factors hereditaris que informen sobre
un mateix caracter son independentsi se separen i es reparteixen entre el's descendents, tot aparellant-
seal'atzar"

Explicacié actual

Comvan veure en laprimerallel €l 100% delsindividusdelaF; son heterozigots (LI ), mentre que
el seu fenotip ésllis, igual que els parental dominant, jaquel'a-lel L dominasobre | . Durant la meiosi
elsalels se segreguen, és a dir, se separen de manera gque tant en els O con en els O, la meitat dels
seus gametes son portadorsdel'a-lel L i I'dtra meitat de I'd-lel | ; sobté el 50 % de cadascun i, per
tant , laseua probabilitat d'aparicié és de 0,5.

La segona generacio filia F, sobté després de |'autofecundacié dels individus de la F1. Entre els
gametes O i O sdn possibles quatre tipus d'encreuament a l'atzar i que donen lloc a les combinacions
genotipiquesLL, LI, LIi |, cadascuna de les quals presenta una probabilitat d'aparicié de 0,25 (es
tracta de launié de dos fetsindependents pr la qual cosa la seua probabilitat €és 0.5 x 0,5 = 0,25). Com
que € caracter presentauna herenciadominant elsgenotipsLL i LI tenenel mateix fenotip llis, mentre
que el genotipl | presentaun fenotip rugds
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Genotip probabilitat d'aparicié Fenotip probabilitat d'aparicié
LL 025 (1/4) llis 0,75 (3/4)

LI 05 (2/4)

[ 025 (1/4) rugos 025 (1/4)

Després delameios que sofreixenelshibridsdelaFy , elsa-lelsL i | se segreguen I'un de I'dtre
per formar gametes i després es tornen a unir en la fecundacié d'acord amb les lleis de I'atzar i la
probabilitat. Per aix0, a la F, reapareixen els fenotips dominant i recessiu en proporcié 3:1,
corresponents a les combinacions genetiques: homozigot dominant (LL ) , heterozigot (LI ) i
homozigot recessiu (I | ) que estan en proporcio 1:2:1.

P [lavorsIlises [lavors rugoses
LL Il

G S

Fecundacio \ /

Fl 100 % llavors Ilises O Autopol.linitzaci6 dela Fl

N
0,5\®

LI

Ovuls 0.25

e
F2
OL L
0,25
OL |
0,25

0,25

Fig.14.3. Esquema que representala 22llei de Mendel
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23. Terceralle de Mend€

L'estudi de Mendel de les diferencies géniques als entrecreuament monohibrids van dur, com hem
vigt, al descobriment del principi de lasegregacio. Mendel no hi aturales seues investigacions siné que
consideralasegregacio delsindividus que diferien en un parell de caracteristiques (dihibrids)

Mendel va encreuar plantes-races pures- amb llavors llisesi grogues amb plantes-races pures- amb
llavors verdes i rugoses. Tal com es podia esperar a causa de la dominancia dels caracters, totes les
llavors resultants de la F; foren llises i grogues. Tanmateix quan les plantes de la F;
sautopol linitzaren originaren en laF, 556 llavors dels seglientstipus:. 315 grogues i Ilises; 108 verdes i
Ilises; 101 groguesi rugoses; 32 verdesi rugoses. En termes proporcionals aguestes dades sapropen a
laproporci6 9:3:3:1.

Aquestesproporcions delaF, Sausten ales proporcions esperades a partir dels encreuaments que
afecten a caracters (gens) individuals en que hi ha dominancia: llavors grogues: 0,75; llavors verdes:
0,25; llavorsllises: 0,75; llavors rugoses. 0,25. Aixo vol dir que la probabilitat de gue una planta tinga
les llavors Ilises 0 rugoses no interfereix amb la probabilitat vque siguen grogues o verdes. Tot aixo
demostrava laindependéncia el s factors hereditaris segons deialatercerallei de Mendel.

Tercera llel de Mendel : Els factors hereditaris no_antagonics mantenen la seua independéncia g
través de les generacions , tot agrupant-seal'atzar als descendents.
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Fig. 14.4. Esquema que representala 32llei de Mendel
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Andlis delesdades:

Genotip probabilitat d'aparicio Fenotip probabilitat d'aparicio
LL GG 1/16
LL Gg 2/16 groc-llis 916
LI GG 2/16
LI Gg 4/16
LL gg 1/16 groc-rugos 3/16
Ll gg 2/16
Il GG 1/16 verd-llis 3/16
1 Gg 2/116
|l gg 1/16 verd-rugés 1/16
Proporcions de la F, i nombre esperat d'un total de 556 llavors obtingudes d'
encreuament inicial entre llavors grogues i llises x llavors verdes i rugoses
n esperat n observat
3/4llisa  x 3/4groc = 9716 groc llis x556= 313 315
3/41lisa  x 1/4 verd = 3716 verd llis x 556 = 104 108
1/4 rugosa x 3/4 groc = 3/16 groc rugos X556 = 104 101
1/4rugosa x 1/4 verd = 9716 verd rugoés x556= 35 32
16/16 en proporci6 9:3:3:1 556 556

A partir dels coneixements que tenim a hores d'ara podem explicar aquestatercerallei de Mendel
com lallei queregeix latransmissio dels caracters en un dihibrid amb heréncia dominant, els gens dels
quals es locdlitzen en parells de cromosomes homolegs diferents; a partir dindividus paterns es
produeix ladigunci6 o separacio entreels dos caracters (com a consequiencia de la meiosi) de manera
gue es transmeten per separat a la descendéncia, amb independencia, i es combinen de totes les
manerespossibles fins aformar quatre fenotips que apareixen en laproporcid 9:3:3:1

Formulacio actual deleslleis

Primerallei : llei dela uniformitat dela F:

"L a descendencia resultant de I'encreuament de dos races pures (0 homozigotiques) esta formada
per un conjunt d'hibrids (heterozigots) que presenten uniformitat, des del punt de vista del genotip i
tambeé del fenotip”

Segonallei : llei dela digunci6 o segregacio dels caracter santagonicsala Fo

"Els individus dela F», resultants de I'encreuament entre els hibrids de la Fq, son diferents
fenotipicament els uns dels dtres; aquestadiferéncia sexplica per ladisunci6 o segregaci6 dels factors
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responsbl es d'aquests caracters (gens), gue en un principi es troben juntsal'hibrid i després se separen
i esreparteixen entreels diferentsgametes.”

Tercerallei: llel delaindependénciai combinacio lliure dels factors hereditaris

"Els caracters no antagonics shereten independentment els uns dels dtres, perque els factors
responsables de I'heréncia es transmeten a la descendencia per separat i es combinen de totes les
manerespossibles’.

3- Excepcions aleslleisde M endd

Arasabem queleslleis de Mendel no son d'aplicacio universal. Sha partit de la suposicio de gens
gue presentendos varietats al|éliques, d'heréncia dominant, sense cap interacio a-l€lica, etc; en €l cas
delatercerallel shasuposat que els dos gens es presenten en cromosomes homolegs diferents. Quée
passa quan no es compl eixen totes agquestes premises?

3.1 Herénciad'un sol caracter amb heréncia inter média

Alguns caracters no mostren una relacio de dominancia ja els dos al-lels de cada caracter son
equipotents i sexpressen per igual en I'hibrid; aquesta és la causa de que el fenotip de I'heterozigot
siga una mescla dels dos fenotips paterns.

Per exemple alaflor de nit (Mirabilisjalapa) lavarietat homozigoticaRR és de color roig, perque
I'al-lel R faque es sintetitze un pigment d'aquest color; I'homozigot BB és de color blanc, perque
I'al-lel B codifica la sintes d'un pigment blanc; i I'heterozigot RB és de color rosa perque quan
sexpressen elsdos al-lels apareix un color intermedi entreroigi blanc. (B =R)

Genotip probabilitat d'aparicio Fenotip probabilitat d'aparicio
RR 025 (1/4) roig 025 (1/4)
RB 05 (2/4) rosa 05 (2/4)
BB 025 (1/4) blanc 025 (1/4)
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Florsroges Flors blanques
P
RR BB
meiosi l

\ o
s %\v >
F 100% rosa \

Autopol.linitzacio

Pol.len
05 \o | 05\
/@ 0,25 0.25
F Ovul E} :‘;
vuls
2 o5, RR RB
/@ 0,25 v 0,25 @}7
RB
05 BB

3.2 Herenciaregulada per una seried'al-lels multiples

Els caracters descrits fins ara estaven determinats per un gen que manifestava dos formes
al-leliques, en e cas dels grups sanguinis , €l gen responsable de I'aparicié d'aquest caracter ha
experimentat mutacions diferentsque permeten |'existencia de trestipus d'al-lelsanomenats A ,B 1 O ;
en aquestaserie, I'A i e B son codominants (A = B ) i a seu torn dominen sobre €l tercer a-lel O,
queésrecessiu(A>0 i B>0). Comquecadaindividu no pot tenir més de dos al-lels (perqué son
diploides), son possiblesles seglients combinacions geniques:

Genotip BB, BO AB 0]0)

Fenotip (grup sanguini) AB
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Persona de grup sanguini  Personade grup sanguini
A (heterocigot) B (heterocigot)

P AO BO
FH AB AO BO 0]0)
Grup AB A B @)
sanguini

1/4 (25%) 14 (25%) 14 (25%) 14 (25%)

Fig. 14.5. Exemple de I'heréncia dels grups sanguinis:

3.3 Interaccié génica

Es parladinteraccié genica quan un caracter depén de mes d'un gen. Hi ha dos tipus dinteraccio
genica; I'epistaticai lano epistatica. Lainteracci6 epistatica télloc quan lamanifestacio d'un gen (parell
dal-lels) depén de la informacio datre/s gen/s. Apareix doncs una jerarquia de gens. El gen que
suprimeix la manifestacio de I'dtre sanomena epistatic, i a gen suprimit hipostatic. Un exemple
dinteraccio el tenim en gens que codifiquen els diferent enzims que actuen en una mateixa via

metabolica
Gen1l Gen3

v v

Enzim 1 Enzim 2 Enzim 3

' '

SubstinciaA —— @ SubstanciaB —————p  SubstanciaC ———— @ SubstanciaD

Fig.14.6. Signifitat d'un gen epistatic (gen 2) que interacciona sobre un gen hipostatic (gen 3)

En aquestavia, si € gen 2, en lloc de ser normal, és un gen anormal, romandrainactiu i € gen 3,
malgrat ser correcte i codificar I'enzim 3 no podra actuar ja que manca la substancia C en la via
metabolica
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* El color de les carabasses és un exemple d'epistasia smple dominant; aci I'al-lel A és epistétic
sobre € parell B, b.

A >a: Blancdominant sobre colori B >b : Groc dominant sobre verd.

Si en qualsevol combinacid génica d'aquest parell de gens apareix l'a-lel A , la carabassa queda
sense color. Les proporcions fenotipiques de la F, son: carabasses blanques (12/16: A - ), grogues
(3/16: aaBB i 2/16: aaBb) i verdes (1/6: aabb ).

3.4 Hearencia de car acter s quantitatius

En moltscasos és dificil trobar alternatives clarament discontinues com les que va utilitzar Mendel
als seus experiments. Hi ha molts caracters, com el color de la pell, que presenten una variacio
continua. Si mesurem eixos caracters per a una poblacio suficientment gran, els seus valors presenten
unadistribucio normal o de Gauss, amb pocs individus as grups extremsi una maor abundancia al's
grups intermedis. Hui se sap que molts d'aquests caracters depenen de molts gens, cadascun dels
quals posseeix un petit efecte aditiu sobre el fenotip.

=) AA BB CC aa bb cc
000000 O0000O0

AB abc
gametes

[ X N ] o000
F AaBb Cc

[ NoN NoN Xo]
Fig. 14.7. herencia quantitatica

|:2 color de la llavor del blat

20—

154

10—
] _L

©) ) @ @ @ @ @
g8 g8 &8 83 83 8T o3

Un exemple classic és € del color dels grans del blat. Hi ha tres gens, cadascun dels qual's presenta
dosa-les(A,a ;B,b ;C,c)Elsa-lesA,B,C sbn iguasi sumen s seus efectes en € fenotip.
Elsa-lelsa,b i c nodonen color.
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El resultat de I'encreuament entre dos varietats homozigotigues AABBCC (color roig intens) i
aabbcc (color blanc) va originar una F, molt variada on es podien distingir 5 games de color

intermedies entreel blanci €l roig intens.

3.5 Transmissio no independent de dos car acters: genslligats

En aguest cas els gens que regulenla aparicid de dos caracters es troben situats en el mateix parell
de cromosomes homolegsi en laseua transmissid de generacid en generacio tenentendencia a heretar-
se junts.aquest lligament és més o menysintens en funcié de ladistancia que hi hgja entre els dos loci,
jague pot haver possibilitat d'entrecreuament entre els gens en la profase | de lameiosi. Considerem
per tant dos possibilitats: a) ligament absolut i b) lligament relatiu.

3.5.1 Lligament absolut

La distancia que separa dos loci és tan xicoteta que no permet la formacid d'entrecreuaments a la
meios. Elsdos caracters shereten juntsi, en el cas d'haver-hi dominancia, les proporcions fenotipiques
delaF, son 3:1, comsi fos un monohibrid.

Exemple: Ladacsaté dos varietats que es distingei xen pel color i laformade gra de manera que:

- El fenotiproig (RR o Rr ) dominasobrel'incolor (rr ). Allel R >r

- El fenotipde formarodona (BB o Bb) dominasobre ' aplatada (bb ). Al-lel B >b
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1 @ « OO

RR BB rr bb
e 100% Rr Bb A/Autopd linitzacio
|
pol.len
0,5 rb
RB/ 0
F, 0'25‘ 0,25 ‘
: RR BB Rr Bb
0,25 ‘ 0,25
= O
Ea
0.5 RrBb rr bb

Fig. 14.8. LIigament absolut de dos gens

3.5.2 Lligament relatiu

Si ladistancia entre els dos loci que ocupen els gens dins € mateix cromosoma €s prou gran, €s
possible un possible intercanvi géenic entre gens de cromatides no germanes dels cromosomes
homolegsdurant laprofase | delameiosi (repasar € procésdela meiosi)

L'exemple que utilitzarem per explicar € Iligament relatiu va ser estudiat per F.B. Hutt el 1933. Va
encreuar gallines coloreadesi arrissades (ii FF oni ésl'a-lel queindica color normal i F €l caracter
arrissat de les plomes) amb gallsde plomablancai normal (11 ff on | ésl'a-le inhibidor del color
normal i f el caracter normal de laploma)

Obtingué una F1 uniforme d'animals de plomablancai arrissada ( Ii Ff jaque F >f i1l > ).
Posteriorment vafer un retrocreuament amb un gall de plomallisai de color ( ff ii ) i va obtindre 18
blancs arrissats, 63 de color i arrissat, 63 blancsi normalsi 13 de color i normals. Aquests resultats
estaven lluny delaproporcio 1:1:1:1 esperadaen un tipus de transmissi 6 independent:
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esper matozoides if Frec. fenot. esperada Frec. fenotipic trobada
ovuls segonslatercerallei
| F li Ff 1/4 18/ 157
| f i ff 1/4 63/ 157
i F i Ff 1/4 63/ 157
i f i ff 1/4 13/157
espermatozoides if Frequéncia fenotipica si haguéslligament i
ovuls no recombinacio
i F iiFf plomes de color i arrissades (50%)
| f i ff plomes normals blanques (50%)
espermatozoides i f Fregueéencia fenotipica trobada que coincideix amb la
hipotesi de gens lligats, que a causa de processos de
ovuls recombinaci6 shereten al 20% dels casos de forma
independent
I F i Ff Plomes de color arrissades 63/ 157
i f i ff Plomes de color normals 13/ 157
| F li Ff Plomesblanquesarrissades 18/ 157
| f li ff Plomes blanques normals 63/ 157

Mitjancant I'aplicacio de tecniques genétiques sha arribat a deduir la posicio i I'ordre relatiu que
ocupen els diferentsgens que pertanyen a un mateix parell de cromosomes homolegsi hi formen un
grup de ligament. Mapes genics dels cromosomes. El parametre indicador de la distancia genica és
la taxa de recombinacio que sexpressa per mitja de la suma de les frequencies observades dels
fenotips recombinants. Per conveni sagafacom aunitat de distancia el centimorgan -distanciaa la qual
correspon unataxade recombinaci6 del 1%; éslogic pensar que quan major siga la distancia entre dos
loci, major seralapossibilitat d'entrecreuament entredos gens. En el cas de |'exemple que hem donat |a
frequéncia o taxade recombinacié és de 13/ 157 + 18/ 157 =19,7%; aix0 significa que ladistancia entre
elsloci delsgens de color i formade laplomaés de 19,7 centimorgan.
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Fig.14.9 Transmissi6 independent , lligament complet i Iligament incomplet amb recombinacid
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4- | 'herenciai € sexe

4.1 Conceptes de sexe sexualitat; determinacio del sexe

Sexualitat Sentén per sexudlitat la facultat que presenten els organismes de poder intercanviar
material genétic. Juntament amb les mutacions, aguesta és una de les causes de l'augment de la
variabilitat genética (recordeu allo quevam dir en lameiosi) Tot i que alamajor part dels organismes, aguest
intercanvi esta lligat a la reproduccié sexual (fusié de gametes) n'hi ha que ho poden fer amb
independencia de lareproduccid com és el cas del's processos parasexuals dels bacteris.

Sexe. El sexe és un caracter hereditari complex, és a dir, una manifestacio fenotipica de les
interrelacions entrediferentsgrups de gensi entreaquestsi el medi ambient.

Els sexes es poden localitzar al mateix individu (animals hermafrodites i plantes monoiques) o en
individus separats (animals mascles i femelles, plantes dioiques). En & segon cas, cada individu
sexualment diferent manifesta externament un conjunt de caracters sexuals primaris (tipus de gonades,
organs copuladors, etc) i secundaris (vellositats, dimensions, pigmentacio) que constitueixen la seua
expressio fenotipica. No obstant aixo , hi ha organismes que presenten més de 2 sexes com ara €
protozou Paramecium bursaria amb 8 sexes diferents, tots amb idéntica morfologia. Cada tipus
sexual télaparticularitat de no poder intercanviar material genétic amb un altre del mateix tipus, pero si
amb qualsevol de les altresvarietats sexuals.

Deter minacio genética del sexe

En ladeterminaci6 del sexeintervenen factorsgenicsi factorsambientals:
a) Factorsgenics
Els factors genics son € conjunt de gens responsables de la diferenciacio sexual; aguests gens
tenenlainformacio necessaria perque es formen les gonades (formacio de gametes) es desenvolupen
les estructures genitals i se segreguen hormones sexuals responsables de I'aparicié dels caracters
sexuals secundaris.

1- Sexedeterminat per cromosomes sexuals

Per regla general la determinacio primaria del sexe és regulada per cromosomes especials,
anomenats sexuals o0 heter ocr omosomes que presenten una formai un contingut genic diferent. El
sexe homogamétic és e que presenta un parell de cromosomes iguals (XX) mentre que el sexe
heterogamétic presentael parell XY. A I'espécie humana, larestade mamifers, equinoderms, mol -luscs i
alguns artropodes els cromosomes XY corresponen als masclesi els XX ales femelles. Altrament, als
ocells, amfibis, reptils, peixos i papallones els cromosomes XX corresponen als mascles (ZZ, per no
confondre's) i XY alesfemelles (ZW).

En alguns altres casos ladeterminacio del sexe ve donada per la presencia d'un o dos cromosomes
sexuals. aixi, en alguns insectes (ortopters) el mascle téun Unic heterocromosoma (XO) mentre que la
femellaen tédos (XX)
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2- Sexedeterminat per I'haplodiploidia

A les abelles el mecanisme regulador del sexe és I'haplodiploidia. La reina pot pondre dos tipus
d'ous: elsous fecundats (diploides) desenvoluparan femelles esteérils (obreres) mentre que altres ous
provenen d'ovuls sense fecundar i que originaran per partenogenesi! mascles anomenats abellots
(zanganos). Els masclesoriginaran els seus espermatozoides per mitosi i no per meios

P o" @9

MEIQOSI

GAMETES @

F, @9_ o/v

Fig.14.10. Determinaci6 del sexe en abelles

3- Sexedeterminat per I'equilibri genetic

En Drosophilamelanogaster, el mascle és XY, pero el cromosoma, tot i ser indispensable per a la
fertilitat del mascle, no conté cap informacio sobre la seua masculinitat. Aquesta informacié radica en
els autosomes. Sha descobert que el sexe depén dels resultat entre la carrega de masculinitat (als
autosomes) i lafeminitat (localitzada al cromosomaX)

Equilibri cromosomic i sexe en Drosophila melanogaster
Constitucié cromosomica Relacio X/A Fenotip sexual

XXXAA 15 Superfemell
XXXXAAAA 1 Femella
XXXAAA 1 Femella
XXYAA 1 Femella
XXYAAA 0,6 Intersexe
XYAA 0,5 Mascle
XXYAAA 0,3 Supermascle

1 Partenogeénesi: Varietat de la reproduccio sexual que consisteix en el desenvolupament d'un gameta fins a
arribar a formar un organisme adult
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b) Factorsambientals
Al cuc mari Bonellia viridis la determinacié del sexe es fa ala fase larvad (fins a aquest monent
I'organisme és idiferent, diguem-ne, potencialment bisexual; € factor que decideix la diferenciacio
sexual és la concentracio de CO, a l'aigua del mar. Les larves que es desenvolupen Iliurement en
I'aigua acostumen a esdevenir femelles ja que la concentracid n'és baixa; les larves que viuen a les
cavitats internes de la femella (ata concentracié de CO, deguda a larespiracié d'aguesta) esdevenen
mascles. Per aixo els mascles d'aguesta espécie son parasits microscopics que viuen a l'interior e

I'aparell excretor de lesfemelles.

4.2 L'herencialligada al sexe

A I'espécie humana els cromosomes X i Y presenten diferencies morfologiques (I'Y és més menut
quel'X) i també presenten un contingut genic diferent. Estan formats per un petit segment homoleg on
es localitzen els seus gens comuns, i un atre segment diferencial, caracteristic de cadascun on es
troben els gens exclusius dels cromosomaX (caracters ginandrics o femenins) i els del cromosoma'Y
(caracters holandricso masculins).

- |7 &

XX N\ Segment
XY - diferencial
/ \ a
Segment
homoleg
F A SB
1 O
X Y X X \/ \J
X Y

Fig. 14.11. a)Heréncia del sexe al'espécie humanab) Comparaci6 entre els cromosomes

Com vam estudiar al tema de reproduccio cel-lular, els cromosomes sexuals no experimenten un
aparellament total durant la profase | de la meios ; aixo vol dir que els segments diferencials no
sofriran sinapsi ni entrecreuament durant la meiosi, fet important que evitara la possibilitat de
recombinacidé dels gens responsables de la determinacié primaria del sexe, a banda de fer que
determinats caracters -no relacionats amb els sexe- perd els gens dels quals es troben situats als
segmentsdiferencials dels cromosomes sexual s, tinguen una herencia lligada al sexe: és €l cas de dos
malalties hereditaries, I'hemofilia i e daltonisme, els gens responsables de dels quals es troben a
segment diferencia del cromosomaX.
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4.2.1 Daltonisme

Es tracta d'una alteracié consistent en laincapacitat de distingir uns colors determinats, especialment
el vermell i el verd. Es un caracter regit per tres gens ginandrics recessius que provoquen diferents
ateracions en la percepcio dels colors. En la poblacio actua hi ha un 8% d'homens daltonics i
Unicament un 0,4% de dones daltoniques. Per facilitar aquest tipus d'herencia suposarem I'accio d'un
unical-lel reccessiufront aun a-lel normal.

Per aladonahi hatres possibilitats:
XDXD: visénormal.
X DX d : visié normal , pero portadoradel'al-lel X drecessiu.
X dXd : datonica

Per al'home, en canvi, només n'hi ha dos perqué no tél'a-lel corresponent al cromosomay:
XDY: visénorma
X dY: visié datonica

4.2.2. Hemodfilia

Es tracta d'una malatia que consisteix en laincapacitat de coagular la sang a causa de la mutacié
d'un dels factors proteics que regulen aquest procés. A l'igua que € daltonisme, és un caracter
recessiu que afecta als homens, ja que les possibles dones hemofiliques no arriben a naixer perque
aquestacombinacié homozigotica recessiva €s letal al'estat embrionari. En redlitat I'nemofilia també ve
regida per I'accio de tres gens que determinen tres tipus d'hemofiliaz Hemofilia A, hemofilia B i
hemofilia C. Nosaltres simplificarem el casaun Unic a-lel recessiu.

Fins fa poc, lamajoria del hemofilics barons no arribaven aadultsi no tenien, per tant, descendéencia.
A hores d'ara, I'administracio intravenosa de factors de coagulacio els ha permés dur una vida normal.
En I'actualitat hi ha un hemofilic cada10.000 individusi una hemofilica per cada cent milions.es tracta
d'un caracter hereditari molt "lligat” ala"sang blava' ja que la majoria de les monarquies europees ha
estat af ectada per aguestamalaltia hereditaria.

XHXH :normals

X H X h :normalsportadores XHY :normals
X h Xh : hemofiliques (no neixen) XY : Hemofilics
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Heréncia del daltonisme
Encreuament entre dona portadora
i home normal

Antoni Cassany i Penalba

Herencia de I'hemofilia:
encreuament entre dona portadora
i home hemofilic

RR

5]

fig. 14.12. Heréncialligada al sexe

Daltonisme
XDXD 50% dones normals
XD Xd  50% dones portadores
XDy 50% homens normals
xdady 50% homens daltonics

Hemofilia
Xh xh  Hemofiliques (mortes)
XHXh  100% dones portadores
XHY 50% homens normals
Xhy 50% homens hemofilics

5- Genética dels organismes haploides

Lamajor part del cicle biologic dels organismes haplobionts es fa en fase haploide. Recordem €l
cicle vita de I'ga Chlamydomonas. Atés que la preséncia de cromosomes en forma haploide és
equivalent a la preséncia de gens individuals sense parella, €ls organismes haploides no son ni
homozigots ni heterozigots; fenotipicament cadaallel es manifesta sense estar emmascarat per la seua
parellaa-ldicai, per tant, cal esperar unes freqliencies fenotipiques diferents (50 % - 50 % en lloc de la
Fi uniforme de la primera llei de Mendel. Cal fixar-se que la freguéncia és idéntica a la de la

segregacié gametica en diploides.

L'alga Chlamidomonas reinhardtii és normament de color verd, pero cal la possibilitat de mutacio
del gen responsable d'aguesta coloracio, fet que originaun color groc de I'alga quan aguesta es troba

en lafoscor. Heus aci laheréncia d'aguest caracter:
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Algues (haploides n)

normal

roc
(verd) g

Conjugacio sexual

@ Zigot (diploide 2n)

|
v

Meiosis
v

8 5 Algues (haploides n)

fig. 14.13. Heréncia d'organismes haploides

6.2 Genética bacteriana

Generament €l's bacteris es multipliquen per biparticié o divisio binaria, un mecanisme molt més
simple que lamitosi: després deladuplicacié del'ADN, laparet cel -lular bacteriana creix fins a formar
un envatransversal que separael dos nous bacteris, cadascun del qual englobauna molecula de I'ADN
replicat.

Perd a més d'aquest tipus de reproduccié asexua, €ls bacteris també tenen un conjunt de
mecanismes definits com a parasexuas, mitjancant els quals sintercanvien fragments dADN pero
sense cap relacidé amb e procés reproductiu. Aquesta transferencia de material genétic es pot fer a
través dels processos de transformacio, transduccid i conjugacio.

6.2.1 Transfor maci6 bacteriana

Consisteix en l'intercanvi genétic produit quan un bacteri és capag de captar fragments dADN que
es troben dispersos pel medi.

Latransformacio bacteriana va ser descrita per primera vegada per Grifith (1928) en Streptocossus
pneumoniae ; posteriorment, a partir d'aquestes experiencies, Avery , McLeod i McCarthy (1944)
demostraren que I'’ADN és lamolécula responsable de lainformacio genética.

El pneumococ provoca als mamifers una malaltia coneguda com a pneumonia. La viruléncia del
pneumococ front al ratoli depén de la presencia d'una capsula de natura glicidica que fa que el bacteri
no puga ser fagocitat. Aixi doncs, les colonies virulentes presenten una superficie llisai viscosa i son
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designadesper lalletra S (smooth |, llis, en anglés). Com a conseqgiiencia de mutacions podem trobar
bacteris sense capsulano virulents que originen col oniesrugoses i matesanomenades R.

Dibuix

Griffith observa que es podien injectar bacteris R a ratolins sense provocar la seua mort, aixi com
bacteris S préviament tractats amb calor. Altrament, si Sinjectaven alhora bacteris R i bacteris S morts,
els ratolinsmorien de pneumonia. Posteriorment, comprova que a l'interior d'aquests ratorins morts hi
havia bacteris S vius. shavia produit unatransformacio bacteriana.

Dibuix

BacterisR + BacterisSmortsper calor ccanvivocce Bacteris Svius

Dawson demostra que aquesta transformacio podia fer-se in vitro, per la qual cosa € ratoli
desenvolupava un paper passiu. Alloway (1933) va demostrar també que bacteris R de cultiu
esdevenien S si al medi posavem un estracte (principi transformant ) obtingut a partir de cel -lules S.

En 1944, Avery , McLeod i McCarthy redlitzaren una analis de la naturalesa quimica d'aquest
factor transformant i aplegaren ala conclusié de que es tractava d'acids nucleics, els quals no eren

afectats per ARNasa (destrueix I'ARN) perdo s per ADNasa. L'ADN era, doncs, € materia
responsabl e de I'herencia.
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dibuix

BacterisR + ADN debacterisS ccanvivocce Bacteris S

6.2.2 Transduccio bacteriana

En aquest cas, latransferencia de material genetic d'un bacteri a un altre es fa a través d'un virus
bacteriofag que es comporta com avector intermediari. Exemple: cicle lisogénic d'un virus bacteriofag
(veure el temadelsvirus)

6.2.3. Conjugacio6 bacteriana

En aquest procés, un bacteri donador transmet a partir d'unes estructures anomenades pili un
fragment del seu ADN a un altre bacteri receptor. Els bacteris donadors contenen unes reduides
cadenes d'/ADN duplex circular (episomes o factors F) a més del cromosoma bacteria. Aquests
bacteris sanomenen F* s el factor F es troba separat del cromosoma i Hfr (ata freqlencia de
recombinacio) si €l factor F es trobaintegrat dins del cromosoma. Els bactenis que no presenten factor
f son F-.
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Fig. 14.14 Conjugacio bacteriana
Durant laconjugacio un delsfactorsF del bacteri F+ passa a través dels pili i transformael bacteri
F* en F-. Els bacteris Hfr poden transferir part del seu cromosomabacteria préviament duplicat.

7.Variabilitat discontinua

7.1._Concepte de mutacio

Les mutacions son canvis o variacions del material genetic que apareixen espontaniament o bé son
induides per agents mutagens. Als organismes superiors, amb reproduccié sexual, només son
heretables quan afecten les cdl-lules germinals.Si la mutacio es refereix a un caracter dominant es
localitza amb facilitat; s afecta a un caracter recessiu és més dificil de detectar, ja que només es
manifesta en homozigos recessiva.

7.2. Tipusde mutacio
* Puntuals 0 génigues Afecten lacomposicio d'un o diversosnucledtids que componen el gen.
* Cromosomiques Es produeixen per dteracio de la seqiiéncia normal dels fragments génics que
formen el cromosoma
* Genomiques Afecten el genomai donen lloc alavariacié del nombre de cromosomes.

7.2.1. M utacions puntuals

Quan vam parlar del mecanisme de replicacio de I'ADN destacarem la seua gran exactitud i
I'existencia d'una activitat autocorrectora per part dels enzims que formen part de la replicacié. Tot i
aixi, es comet un error d'aparellament per cada deu milions de bases. Posteriorment a la replicacio,
existelx una maguina enzimatica que corregeix els possibles errors comesos per I'’ADN polimerasa en
I'ADN acabat de replicar (correcci6 post-replicativa), amb la qual cosa I'exactitud de laréplica arribaa
laincreible perfeccid d'un error per cadadeu mil milions de bases (1010).
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Tot i els sistemes de correccid que acabem de citar, de tant en tant es produeix algun error en la
replica, bé perqué col-locaunaC enllocd'una T o pergué el mecanisme de replicacio se saltaalgunes
bases. Pot passar que aquesta mutacio afecte a una zona intronica, o qualsevol atra no essencial de
I'ADN; en aquest cas no té consequencies sobre la cél-lula. Pero si es dona en una zona exonica
(codificadora), comporta una alteracié en la sequiencia del gen, que es tradueix posteriorment en una
modificacié de la seqliencia d'aminoacids de la proteina que codifica. Les mutacions geniques poden
apareixer espontaniament o ser induides per determinats agents fisi co-quimics anomenats mutagens.

En alguns casos la mutacié és compatible amb la vida com per exemple el cas de I'abinisme, que
apareix asindividus que no poden sintetitzar la melanina perqué una mutacio inactiva un dels enzims
responsable de lasintes d'aquest pigment. Altres vegades, la mutacio afecta una proteina que participa
en un procés imprescindible per alavidai, per tant, la seua inactivacio provoca lamort de I'individu
(mutacions letals) Per Ultim, determinades mutacions provoquen una millora del gen (mutacio
favorable), ja que fa que la proteina millore I'activitat que desenvolupa o puga realitzar-ne noves. En
aquests casos, essencials per a l'evolucio de les especies, els individus portadors de la mutacié tenen
avantatges adaptatius sobre els seus congeneres; aixo fa possible que e gen mutat, amb el temps, i
graciesalaseleccio natural, substituescael gen originari en lamajor part dela poblacié. La mutacio, ja
ho hem comentat és unafont de variabilitat genética.

Es poden distingr dos tipus de mutacions geniques:

a) Mutacions per substitucions de parells de bases. S6n canvis d'un parell de bases per un
dtre. Si es substitueix un par pirimidina-purina per atre, es denomina transicio.Exemple: A=T per
C=G.Aix0 és degut a canvis en la posicio dels atoms de les bases nitrogenades, tot originant formes
tautomériques que ja no saparellen en les seues bases complementariesm sino amb atres Si es
substitueix un par pirimidina-purina per un de purina-pirimidina, sanomena transversio. Exemple
A=T per T=A.La seua aparicio estarelacionada amb I'aparicio de buits provocats per la formacio de
dimers -unions entre dos timines consecutives- en la cadena parental. Aquests buits son omplerts a
I'atzar en la cadena en construccié. La substitucio provoca l'alteracio d'una Unica tripleta, fet que no
afecta I'ordre de lectura de la resta de tripletes. Unicament es modifica un aminoécid de la proteina
resultant, per laqual cosano solen resultar perjudicials.

b) Mutacions per corriment de lI'ordre de lectura. Aquestes mutacions son degudes a la
incorporacio (adiccions) o pérdua (deleccions) d'un parell 0 més de bases nitrogenades. Com €
missatge genétic es tradueix per tripletes, aquests canvis provogquen un corriment en |'ordre de lectura i
, per tant, alterar un gran nombre dels aminoacids que formen la proteina. Les seues conseglencies
son greus.

7.2.2. Mutacions cromosomigues

Com hem vist abans, responen al'alteracio de la sequéncia dels gens dins d'un cromosoma. Moltes
d'elles son observables a microscopi, ja que poden ser localitzades mitjangant la tecnica de bandeig
cromosomic. N'hi hadiferentstipus:
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* |nversions. Es tracta d'un canvi de sensit d'un fragment en un cromosoma, és a dir, quan un
fragment cromosomic gira 180° respecte alaseuaorientacié normal.

* Delecci6 o deficiéncia . Es lapérduadun fragment de cromosoma. Si el fragment conté molts
gens, ladeleccio pot tenir conseqliencies greusii, finsi tot letals.

* Duplicacio. Es larepeticio d'un segment d'un cromosomala réplica prové de la deleccié d'un
altre.

* Translocacions. Es un canvi de localitzacié d'un fragment cromosdmic. Si és reciproca
soriginaper l'intercanvi de segments entre dos cromosomes no homolegs; si €s no reciproca, un
segment d'un cromosoma se situa en altre cromosoma no homoleg o en el matix cromosoma.
Aixono té consequéncies per al'individu que sofreix latranslocacié ja que no suposa guanys ni
perdues de material genétic, tot i que pot afectar la seua descendencia (individus amb deficiencies
0 duplicacions no viables)

alB|c|o| EXCFle[HD Deleccio NAEEDGED;
Inversio

Alslclo| E FGD » (Alg|FlE|D CGD
Duplicacio

alelc|ol E FGD > aAlBlc|ple|c|p [E FGD

Translocacié

reciproca

GBPQ R

fig, 14.15Mutacions cromosomiques

1] — |1

Fig. 14.16 Exemple d'inversié en un cromosoma tenyit amb bandes
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7.2.3.M utacions genomiques (canvis del nombre de cromosomes)

** Fusio céntrica:
Eslaunié de dos cromosomes no homolegs, amb pérduadel centromer d'un d'ells. un exemple €l
tenim en el cromosoma2 dels humans que prové de lafusié de dos cromosomes dels Ximpancés.
L'Homo sapiens en té 23 parells, mentre que els ximpancés en tenen 24 parells.

** Fisio centrica
Es I'escissio d'un cromosomaen dos. Comportal'aparicié d'un nou centromer

**Poliploidia
Consisteix en un increment de la condicio diploide (2n) per un augment del nhombre de "jocs
complets’ de cromosomes: triploides (3n) , tetraploides (4n) , etc. originats per ateracions
mitotiques o meiotiques.Podem distingir dos casos.

Autopoliploidia. Si aguests jocs cromosomics son identics i provenen de la mateixa
especie. Els autopoliploides son  normament plantes (un 47% de les angiospermes
ho sén) i presenten unamajor grandariai forca, aixi com altres caracteristiques Utils
per al seu aprofitament. Exemples elstenim ales bananes (3n) creilles o café(4n).

Alopoliploidia Es formen per multiplicacions cromosomiques provinents inicialment
d'especies diferents. Un exemple el tenim en la moderna especie del blat (Triticum
aestivum ) amb 42 cromosomes (6n=42) que provenen de tres espécies ancestrals
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anomenades A, B i D, cadascuna de les quals va contribuir amb 7 parells de
cromosomes i formareun I'organisme hexaploide actual. 6n= AABBDD.(veure la

lectura del tema)

**Haploidia
S6n mutacions genomiques que impliquen una pérdua de jocs cromosomics. Es manifesta als
organismes partenogenétics que soriginen a partir d'ovuls no fecundats d'organismes diploides,
com per exemple les abelles

** Aneuploidia
Es produeix quan un individu presenta accidentalment algiin cromosoma de més o de ménys,
sense que sarribeaaconseguir ladotacié d'un "joc complet”:

Disomia (diploide normal) 2n
Monosomia 2n-1
Nul-lisomia 2n-2
Trisomia 2n+1
Tetrasomia 2n+2

Aquestesalteracions solen ser ocasionades per errades en la separacio dels cromosomes homolegs
durant lameiosi. En I'espécie humana apareixen espontaniament alteracions de tipus aneuploide que
poden afectar autosomes o els cromosomes sexuals. Heus aci alguns exemples:

El sindrome de Down o mongolisme és degut a una trisomia del parell cromosomic 21 (47
cromosomes). Elsindividus que ho pateixen presenten retard mental, ulls oblics (axinats), pell rugosa,
creixement retardat etc. Laseuafrequiénciad'aparicio és de 1/ 700 naixements vius. La seua incidencia
augmenta amb I'edat de lamare, especialment a partir dels 35 anys. La trisomia és provocada per lano
diguncié en la primera mitosi de lameiosi del parell homoleg 21, de manera que una cél-lula filla
haploide (gameta) presenta2 cromosomes?21 i l'atra cap.

El sindrome de Klinefelter (44 autosomes + XXY) afecta als cromosomes sexuals i origina
individus masculins esterils, aspecte eunocoide, retard mental , etc. Altres aneuploidies relacionades
amb els cromosomes sexuals son el sindrome de Turner (44 autosomes + X) dones d'aspecte
homenenc, amb ovaris atrofiats, nanisme i el sindrome duplo Y (44 autosomes + XYY) homens
d'estatura elevada, personalitat infantil, coeficient intelectual baix i, segons alguns estudis, tendéncia a
I'agressivitat | al comportament antisocial.

espAi per aun parell de cariotips
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Fig. 14.18. Cariotip d'unadonanormal i d'una dona amb sindrome de Down

8- Agents mutagens

L'ADN és un compost quimic gque es troba continuament sotmeés a les agressions de substancies
quimiques o d'agentsfisics dels seu entorn cel -lular capagos d'originar mutacions espontanies. son els
mutagens naturals. Lanaturano és pero, launicaresponsable de les mutacions. La tectonologia actual,
juntament amb diversos habits actuals han incrementat € nombre d'agents mutagens:. tabac, alcohal,
additius alimentaris, energia atomica, pesticides etc. En detaquem uns quants:

* Efecte de la temperatura: provoca e trencament de I'enllag entre les bases puriques i la
desoxiribosa.

* Radiaci¢ ultraviolada: Provocalaformacié d'un enllag covalent entre dos bases pirimidiniques
consecutives (dimersde T o de C). Com a consequéncia d'aixo es trenquen el s ponts d'hidogen que les
unien amb | es seues bases complementaries, es desorganitzaladoblehélixi safavoreixen errors en la
replicacio

Dimer de timina

A
—/T:T\—
?ﬂﬁﬁTﬁﬁﬂc| llum U.V . ??ﬁ ??F?
CGTAATCGG CGTAATCGG
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* Metabolits reactius : Alguns metabolits residus del metabolisme son atament reactius i
contribueixen amb I'edat a I'increment d'alteracions géniques, que es manifesten en el deteroriorament
progressiu dels mecanismes de replicacio, reparacid i transcripcid de’ADN.

* Radiacions ionitzants. Amb aguest nom es coneixen determinades radiacions
electromagnétiques d'ona curta com els raigs X i els raigs y , que quan col-lisonen amb atoms i
molecules gque troben en la seua trajectoria els transformen en ions i radicals molt reactius, capagos
d'atacar nombroses molécules entre les quals esta I'ADN. Quan un organisme sexposa a una dosi
elevada, esmor. Si laradiacié és menor, les mutacions induides al seu ADN poden ocasionar I'aparicio
d'un tumor cancerigen. També pot tenir aplicacions beneficioses com és € cas de la radioterdpia
(radiacid y) que sutilitza per destruir selectivament cel -lules canceroses.

* Radiacié corpuscular (particules o i ). Aquestes particules semeten en els processos de
desintegracio d'isotops radioactius i €ls seu efectes sobre I'ADN son semblants a de les radiacions
ionitzants.Tot i I'existencia de radioactivitat natural (rogques plutoniques) € risc més gran d'exposicié
estrobaales centrals nuclear (recordeu Txernobil) o lesarmesnuclears

* Substancies quimiques. Nombrosissimes substancies provoguen canvis a [|'ADN,
fonamentalment transici6 de bases (sustitucié delaparella A-T per laparella G-C o per laintroduccio
o pérdua d'alguna base. Entre els mutagens quimics més coneguts destaquem el benzopiré i atres
hidrocarburs policiclics, I'acid nitrés, el gas mostassa, etc.

9-Geneética molecular

9.1. Concepte modern de gen

En general es pot considerar que un gen és un segment dADN que conté la informacid necessaria
perque, mitjangant latranscripcio i latraduccid, se sintetitze una proteina determinada. No tots els gens
emmagatzemen informacié sobre proteines; alguns sols es transcriuen (i no es tradueixen), ja que
nomes son portadors d'informacio per a la sintes de determinats tipus dARN, com I'’ARNt i ARNy,0
bé pertanyen a zonesintroniquesen € cas d'eucariotes.

Primerament es va definir gen com una regié del material genetic que dona lloc a un caracter
fenotipic definible. A partir dels anys 40 els experiments de Beadle i Tatum demostraren que la
majoria dels gens corresponien a una zona del genoma responsable de la sintesis d'un enzim :
hipotes un gen, un enzim.

Exprerienciesde Beadlei Tatum

Beadle i Tatum es plantgjaren anditzar els efectes bioquimics dels gens. Treballaren amb el fong
comu del pa, Neurospora crassa , les necessitats del qual per poder viure sdn minimes. necessita
ailgua, sals minerals, glucosa, compostos amoniacals i biotina (vitamina Bg); amb aquest medi,
anomenat minim, el fong pot sintetitzar larestade |es molécules que necessita.
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Vanirradiar el fong amb raig X per induir mutacions. Posteriorment sembraren les espores dels
fongs irradiats (Sesperava que algunes foren mutants) en un medi complet amb vitamines, nucleotids,
aminoacids, etc. Els fongs que creixien en aguest medi foren sembrats en medis minims i en medis
minims suplementats amb un determinat compost (riboflavina, triptofan, adenina, etc). Si e fong no
creixiaen el medi minimi si ho feiaen el medi complementat amb adenina, per exemple, indicava que
la mutacio afectava la sintes d'aquesta molécula. D'aci va sorgir la hipotesi un gen , un enzim.
Aquest enzim intervé en un pas de la via metabolica que acaba en laformacié d'aguesta moléecula (en
aquest cas l'adenina). Beadle i Tatum demostraren també gque aguesta mutacio tenia origen nuclear, ja
gue s encreuaven €lsfongs mutats amb fongs normals, part de la seua descendéncia també presentava
lamutacio .

Genl @ Gen 3

Enzim 1 Enzim 2 Enzim 3

' '

SubstanciaA — SubstanciaB —» SubstanciaC —» SubstanciaD

Raigs X
~— ~— "
Neurospora [ ] Medicomplet

normal + adenina  + triptofan  + riboflavina

|:| Medi minim

fig. 14.19 Experiéncies de Beadle i Tatum

Com que hi ha enzims que tenen més d'una cadena polipeptitica en la seua estructura, la hipotesi es
vareformular comun gen, una cadena polipeptidica.

El descobriment dels gens fraccionats ala fi dels 70 podia ser compatible amb la definicio origina
de gen, perd arasabem que algunes sequencies d/ADN, a causa de la maduracié de I'ARN (transcrit
primari) , participen en laproduccié de com a minim 2 molécules diferents 'ARNm i per tant de 2 0
meés cadenes polipeptidiques (veurepag 36). Com definir, donc , un gen ? Sembla que la millor manera
continua essent lade.un gen , una cadena polipeptidica.

Colinealitat gen- proteina. veurel'exemple de I'anémia falciforme

9.2Requlacié del'expressié génica
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Les cel-lules no estan sintetitzant continuament tots els tipus de proteines sobre els quals tenen
informacid; aixo produiria un caos metabolic: cal, doncs, que hi haja un mecanisme de regulacié
genica. Aquest mecanisme també pot explicar un proceés tan important com el de la diferenciacio
cel-lular: elsorganismes pluricel lulars estan constituits per milions de cel -lules procedents per mitosi
del zigot i , per tant, amb la mateixa informacio genetica. Com és possible que després presenten
diferentstipus (teixits) amb una morfologia, estructura i funcionament tant diferenciats? La resposta
estaen el fet que cadatipus cel-lular utilitza Unicament una part del seu genoma, mentre que laresta es
trobareprimit (inactivat).

9.2.1 Requlaci6 de I'expressié génica als or ganismes procariotes

Al comencament dels anys 60, F Jacob i J. Monod van proposar un model anomenat operg per ala
regulacié génica dels bacteris. Un operd és un conjunt de gens que codifiquen proteines diferents
implicades en processos biogquimics estretament relacionats; tots aquest gens es troben al cromosoma,
uns a costat dels atres, amb la finditat que la regulacié de la seua expressio es faca de manera
coordinada. En cadaoperd es diferencien dos classes de gens: Els gens estructurals que codifiquen
lasintesi de proteinesi €l gen regulador que codifica la sintesi d'una proteina repressora (que es pot
trobar en formaactiva o inactiva) i que és |'agent que controla l'expressio génica.

Jacob i Monod proposaren un mecanisme de regulacio per ala utilitzacio de lalactosa pel bacteri
Escherichia coli. Quan €l bacteri creix en un medi que conté Unicament glucosa, ho fa amb relativa
facilitat; si €l canviem per un medi on lafont de carboni estaconstituida per lactosa (disacarid: glucosa
+ galactosa), els bacteris no sdn capacos en un primer moment d'aprofitar aquesta font de C, pero
responen prompteamb lainduccié de lasintes de 3-galactosidasa, ja que aquest enzim fa possible que
la cellula hidrolitze el disacarid (induccié del gen estructural responsable de la sintes de [3-

galactosidasa). Si les cél-lules induides tornen a cultivar-se en un medi amb Unicament glucosa -
situacié on ja no és necessaria la B-galactosidasa- I'enzim deixa de ser sintetitzat (repressio
enzimética). Lainduccid i larepressio son un reflex del principi d'economia cel-lular: els enzims sols
se sintetitzen quan sdn necessaris.

Com es pot explicar aix0? Jacob i Monod, treballant amb bacteris mutants unicament afectats
unicament en aquest caracter, arribaren ala conclusié de que havia un gen regulador que dirigia la
sintes d'una proteina repressora, la unid de la qual amb una seqiiéncia especifica de I'ADN
anomenada oper ador inactivava latranscripcié del gen estructural responsablede I'aparicid de I'enzim.
Laregid del'operador es superposavaauna atra -promotor- on shavia d'unir I'ARN polimerasa que
dirigia latranscripcid. Quan €l repressor suneix a la seqliencia de I'operador, blocal'accés de I'ARN
polimerasai impedeix latranscripcio del’ADN on es localitza el gen estructural.
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|_| proteina repressora ADN
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fig.14.20. Estructura de I'operdé
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Regulacié genica mitjancant proteines repressores
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La proteina repressora de la transcripcio de la lactosa esta regulada, a seu torn, per una altra
moléculade glucid, I'alolactosa que és sintetizada quan hi halactosaalacél-lula. S I'alolactosa arriba
a una determinada concentracié , indueix un canvi al-lostéric en la proteina repressora, amb la qual
cosa, aquestase separade laregio operadorade |'ADN i télloclatranscripcio. Es diu aleshores que €
gen es troba desreprimit.

Una dlternativa de la regulacio negativa (a la qual pertany I'exemple anterior) és el model de
regulacié per mitja de proteines activadores de I'expressio génica. Aguestes proteines fadliten la unid
de I'ARN polimerasa a la regié promotora; en absencia d'aguesta proteina activadora no hi ha
transcripcio. En aguest cas també hi hauria una altra molécula (Iligand) que regularia l'activitat de la
proteina activadora. Aguest mecanisme semblaque predomina ales cel -lules eucariotiques.

9.2.2Regulacié génica en eucariotes

L'existencia d'un procés de maduracid de I'ARNmM permet altres possibilitats de control de
I'expressi6 genica abandadel control dela transcripcid. Un transcrit primari pot sofrir diferents tipus
detallsi connexions de manera que poden originar diferentsARNmM i, per tant, diferentsproteines.
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De totes formes, laregulacié genica de les cél-lules eucariotes inclou tipus de control que no es
troben a's bacteris i que responen a fet que el seu materia genétic es troba molt més condensat i
associat amb histones. La cromatina d'un gen eucariotic ha de ser descondensada per a poder ser
transcrita (recordem els conceptesd'eucromatina, heterocromating, bucles, etc, del tema 11 ), i hom creu que les
proteines reguladores de I'estructura cromatinica son la base d'un imoportant nivell adiciona de
I'expressio genica

LECTURA

Fa 10 000 anys, quan la glaciacié de Wurm era a les acaballes, a Persia, Anatolia i Siria,
regions ara molt degradades i en part desértiques, es crea una situacié favorable per al
desenvolupament dels prats de graminies. Per aix0 hi pogué naixer I’agricultura de
cereals, que comenca amb la seleccié de plantes amb llavors riques en materials de
reserva, entre les quals dues graminies d’espigues grosses i completament plenes de
granes: I’espelta silvestre i I’espelta petita.

Les dades botaniques i arqueologiques indiquen que tant el conreu del blat com de
I’ordi comencaren al Proxim Orient, i que en el procés de transformacio del blat salvatge
fins al blat actual han intervingut processos de mutacio, hibridacié i poliploidia. En efecte,
els blats actualment conreats (Triticum ) es classifiquen en tres grups: el grup diploide de
les espeltes, amb 14 cromosomes (2 jocs de 7), el grup tetraploide de les pisanes i dels
blats durs, amb 28 cromosomes (4 jocs de 7), i el grup hexaploide dels blats per
autonomasia, amb 42 cromosomes (6 jocs de 7). Aquests dos ultims grups, el tetraploide i
I’hexaploide, s’han originat a partir del primer per duplicacié del nombre cromosomic.

Abans de I’any 8 000 aC, els blats primitius eren “herbes” insignificants, no pas plantes
galanes com ara, pero s’encreuaren amb una altra graminia salvatge i I’hibrid resultant,
per algun presumible accident geneértic, resulta també fertil. Es pensa que diversos
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accidents d’aquest tipus degueren ocorrer forca vegades en la vegetacié emergent de la
Gltima glaciacié. Aquests primers antecessors del blat propiament dit sén, molt
probablement, dues espécies diploides molt antigues: I'espelta silvestre (Triticum
aegilopoides ), que encara és espontania a Armenia, Georgia, Turquia i altres indrets
immediats, i I’espelta petita ( T. monococcum ) blat d’un sol gra, més pobre i sempre poc
conreat, de les quals s’ha trobat restes carbonitzades a Jarmo, un poblat de I'lrag oriental,
d’'uns 6700 anys d’antiguitat. Aquests blats diploides (només 14 cromosomes)
probablement foren conreats a Turquia i s’estengueren fins a Europa Occidental, perd mai
no arribaren Orient enlla.

Més tard, sembla que I’espelta petita s’hibrida amb una altra petita graminia proxima,
de també 14 cromosomes, potser un rompsac (Agropyron ), cosa que origina la pisana o
espelta bessona (T. dicoccum ). Aquesta nova espécie, molt més robusta, s’estabilitza per
duplicacio dels cromosomes, i aixi apareguen els blats tetraploides de 28 cromosomes. La
pisana fou el blat més conreat durant molts segles, al punt de difondre’s pel nord d’Africa i
per Europa, i també per Arabia i per Egipte, fins que Alexandre el Gran hi dugué
I’'anomenat blat tou. Encara avui es troben varietats espontanies de pisana silvestre (T.
dicoccoides ) al sud d’Armenia, al nord-est de Turquia, a I’oest de I'lran, a Siria i al nord de
Palestina, espécie forca semblant a la pisana o espelta bessona. També tetraploides son el
blat dur (T. durum ), conreat ja en el periode greco-roma (cap a I’any 100 aC), que pel seu
alt contingut de gluten s’empra -i s’empra- per a fer semola; el blat de Pérsia (T. persicum ),
el blat polonic (T. polonicum), etc.

Un cop conreada, la pisana o espelta bessona s’encreua fertilment, per un altre accident
genetic, amb un altre rompsac silvestre de 14 cromosomes (Aegilops ) i es produi un
hibrid hexaploide (42 cromosomes) de dimensions més grans.

Que un hibrid siga feértil, fins i tot entre els vegetals, no és cosa frequent, perd que en
siga un hibrid d’un hibrid, encara ho és menys: I’actual blat comu no hauria pogut ser
fertil si I'espelta bessona no hagués sofert una mutacié prévia en un cromosoma
determinat. El cas és que la duplicacié cromosomica es produi una altra vegada i origina la
gran quantitat de blats hexaploides moderns. Per primera vegada, les espécies de blat
hexaploide presentaren I’eix de I'espiga resistent i els fruits de batuda facil com és el cas del
blat comu o blat xeixa (T. aestivum ).

Després de tants incidents, els antecessors silvestres dels blats moderns han
desaparegut. D’altra banda, aixi com les espigues trencadisses d’espeltes i pisanes
afavoreixen la dispersi6 de les llavors, els blats moderns, d’espiga solida, han de confiar la
disseminacio de les granes a la ma dels humans que van afavorir-ne la naixenga; el blat
necessita I’espécie humana per a perpetuar-se tant com els humans I’han de menester a ell
per continuar alimentant-se.
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Espelta Rompsac

Triticunr Agropyrum

diplode diplode
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ACTIVITATS

* Posa titol al text
* Resum (maxim 10 linies)

* Pot haver descendéncia entre dos espécies? Es el mateix que hi haja descendéncia entre
dues especies diferents que descendencia fertil? Sabries donar algun exemple. De que

dependra?

* Relaciona I’origen del blat modern amb les mutacions

* Queé podries dir de la influencia humana en I’evolucio dels blats hexaploides?

PROBLEMES DE GENETICA
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1) El color blau dels ulls a I'espécie humana és recessiu respecte al negre. Un home d'ulls negres i
una dona d'ulls blaus han tingut tres fills , dos d'ulls negres i un d'ulls blaus. Sabries dir el genotip
dels seus pares?

2) El color negre del pél dels hamsters depén d'un gen dominant B , i el color blanc , d'un gen
recessiu b. Si una femella té descendents de pel blanc: a) Quin ha de ser el seu genotip? b) Quin
genotipi fenotip podia haver tingut el mascle?

3) S'encreuen dues femelles negres de ratoli amb un mateix mascle marrd. En diversos parts la
femella 1 té 9 fills negres i 7 de marrons. La femella 2 en té 17 negres. Que es pot deduir sobre
I'neréncia dels colors negre i marré al ratoli? Es possible deduir el genotip del ratoli i de les
femellesli 2 dels problema? En cas afirmatiu , digues quins son?

4) Encreuant dos mosques grises s'obté una descendéncia de 153 mosques grises i 49 de negres.
Quin genotip tindran els progenitors? | les mosques grises de la descendéencia?

5) S'encreuen dos plantes de flors de color rosa i s'obté una descendencia formada per: 110
plantes blanques, 111 vermelles i 223 plantes roses. Dedueix quin tipus d'heréncia es tracta. Déna
el genotip dels pares i dels fill

6) A les gallines de raca andalusa la combinacié heterozigotica dels al-lels que determinen els
colors blanc i negre originen un plomatge blau. Quina descendenciat indra una gallina de plomatge
blau si I'encreuem amb gall : a) Negre, b) blanc, ¢) blau?

7) De la uni6 entre una dona albina i un home pigmentat, el pare del qual era albi han nascut
dos bessons univitel-lins ('gemelos"). Calcula la probabilitat de que:
a) Ambdads siguen albins.
b) Cap dels siga albi?
c) Que unsiga albi i I'altre pigmentat.
d)contesta a les preguntes anteriors en el cas que siguen bessons no univitel-lins ("mellizos")

8) Amb quinafinalitat es realitza un retrocreuament prova? Posa'n un exemple.
9) Per queé convé treballar en I'experimentacié genética amb organismes que, en reproduir-se,
donen una descendéncia nombrosa ?

10) Presentem la genealogia d'un caracter molt comu a I'espécie humana (en negre). ¢Sera regulat
per un al-lel dominat o recessiu? Escriu el genotip possible de cada membre de la genealogia.
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11) Un home de grup sanguini A i una dona B tenen junts, cinc fills, dels quals, unté el grup AB,
dos I'A i dos I'O. Digues raonadament el genotip dels pares.

12) Una famosa de "Tombola" denuncia el famés playboy "Conde Quelio", tot dient que és el
pare del seu fill. La jutgessa ordena una analisi geneticade la paternitat.
a) Indica quina cosa es pot concloure amb les seglients dades :

Mare Fill Possible pare
M MN N

A AB O

Ulls clars Ulls clars Ulls negres

b) Si Unicament disposarem de les dades del grup sanguini MN i del color dels ulls ,
carribariem a la mateixa conclusio?

13) A les rates, C és un gen necessari per a la formacié del color. El seu al-lel recessiu ¢
produeix albinisme. I'al-lel R origina un color negre mentre que el seu al-lel recessiu r doéna color
crema. Si s'encreua una rata homozigotica de color negre amb una altra d'albina de genotip ccrr ,
quinasera la coloracié de la F, i de la F,?

14) El color blanc dels ous del cuc de seda depén d'un gen amb dos al-lels. Altre gen, independent del
primer , condicionael color. ;Quins genotips tindrien les dos races pures que encreuades originaren a la F»
les proporcions fenotipiques que s'indiquen? ;Quines serien les relacions entre els al-lels i entre els gens en
cada cas?

a) 12 blanc: 3 negre: 1 rosa

b) 9 negre: 3rosa: 4 blanc

15) Segons Davenport , el color de la pell a I'especie humana depén de dos gens amb dos al-lels , de
manera que I'home de raca negra té un genotip AjA1A>A2 i el blanc ajajajsa,. Quins genotips tindran un
mulat , un mulat obscur i un mulat clar? Podria tenir una parella de mulats descendéncia de color blanca?
Quines serien les proporcions obtingudes de I'encreuament d'aquesta parella?

16) Dues condicions anormals de I'espécie humana , les cataractes i la fragilitat dels ossos , sembla que
depenen d'al-lels dominants que es localitzen a diferents cromosomes. Un home amb cataractes i 0ssos
normals, el pare del qual tenia els ulls normals, es va casar amb una dona sense cataractes pero amb els

ossos fragils , el pare de la qual tenia els ossos normal, ¢quina és la probabilitat que el seu primer fill :
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a) No tinga cap malaltia?
b) Tinga cataractes i els 0ssos normals?
c) Tinga els ossos fragils i els ulls normals?

d) Tinga totes dues malalties?

17) El primer fill d'unadona, de pigmentacié normal i grup sanguini M, ésalbi i de grup MN. El pare és
també de pigmentaci6é normal i MN
a) Indica el possible genotip de cada pare
b) Calcula la probabilitat de que el proxim fill de la parella tinga un dels seguents fenotips:

normal i MN; albii MN; normal i M.

18) Indica quina proporcio dels descendents dels seglients encreuaments seran homozigotics , tot tenint en

compte que els diferents parells d'al-lels es transmeteixen de forma independent?

a) AaBb X AaBb
b) AaBbCC X AABbCc
c) AAbbcc X aabbCC

19) El color vermell de la polpa del tomaquet depén de la presencia de I'al-lel R dominant sobre I'al-lel
r que dona color groc. L'enanisme es degut a un gen recessiu d . Es disposa d'una varietat pura de polpa
groga i grandaria normal i una altra d'enana roja? Es podria obtenir una varietat de polpa roja i grandaria

normal? | una varietat de polpa groga i enana? Quina obtindriem abans?

20) Quines seran les proporcions genotipiques i fenotipiques de la F, resultant de I'encreuament de dos

dihibrids races pures on un caracter presenta heréncia dominanti l'altre heréencia intermédia?

21) La seglent genealogia mostra una familia afectada per dos malalties causades per gens situats en

cromosomes diferents.
1 2 4

. 1—@ —

. D@0 MME
éﬁé&

EI Home nan I] Home sord
O Dona nana O Dona sorda

a) quin és el tipus d'heréncia de cadascuna d'aquestes malalties?
b) Escriu el genotipus de tots els individus de la genealogia
¢) Calcula la probabilitat que el primer descendent de 1I-1i 111-3 siga:

1- Normal; 2- Sord; 3-Nan; 4- afectat Unicament per una d'aquestes malalties.
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d) Si 1I-1 i 111-4 tenen dos descendents , quinaés la probabilitat de que cadascun estiga afectat per

una malaltia diferent?

22) A qué és degut que la proporcidé de gens letals siga menor als organismes haploides que no als

diploides?

23) En quina situacié es manifestaran abans les mutacions recessives: als autosomes o als cromosomes

sexuals? per qué?

24) La ceguesa parcial per als colorsverd i vermell és un caracter huma que segueix un model d'heréncia
lligada al sexe. El gen responsable d'aquest fet es comporta com a recessiu i lligat al cromosoma X. Si una
donadaltonica es casa amb un home normal, quins seran els genotips esperats en la descendencia i quina la

probabilitat que els descenents presentenel caracter?

25) Que son els gens letals? Una dona porta en un dels seus cromosomes X un al-lel letal recessiu i a
I'altre un al-lel dominant normal. Quin percentatge de la descendéncia de cada sexe sobreviura si el seu

home és normal?

26) L'hemofilia és també un caracter lligat al sexe. Una donano hemofilica, el pare de la qual si ho era ,

es casa amb un home normal. Quina probabilitat hi ha que els fills siguen hemofilics? i les filles?

27) Alguns caracters hereditaris com la calvicie , tot i trobar-se situals als autosomes sén influenciats
pel sexe. Aixi la calvicie depén d'un al-lel C' que si es troba en heterozigosis amb I'al-lel normal (C )
expressara un fenotip o un altre en funcié de les hormones sexuals de cada sexe: aixi el genotipus C'C
originara homens calbs i dones normals. Quina sera la descendéncia entre una dona normal de mare calba i

un home calb de pare normal?

28) Quina sera la descendéncia possible entre un home hemofilic d'ulls blaus i una dona normal d'ulls

negres ,el pare de la qual era hemofilic i d'ulls blaus? Escriu el genotipus de cada persona.

29) El paral-lelisme entre la transmissi6 mendeliana i la transmissié dels cromosomes en la meiosi va
recolzar la hipotesi de que els gens es troben als cromosomes ¢, Penses que s'hauria arribat a la mateixa

conclusié si s'hagués comparat la transmissié mendeliaaa amb la mitosi?
30)Quins riscos es poden derivar de la consanguinitat?

31) Esmenta un exemple de reproduccio sense sexualitat en un ésser de reproduccié sexual , i un exemple de

sexualitat sense reproduccié

32) Al nucli de les cél-lules de la mucosa bucal de les dones s'observa al microscopi un punt que es tenyeix
amb forga : és el corpuscle de Barr. Aix0 és degut a que uns dels dos cromosomes X no es desespiralitza
totalment a la interfase , tot restant inactiu; I'altre cromosoma X es desespiralitza com la resta dels
cromosomes i es mostra actiu. Als hdmens no s'aprecia aquest corpuscle ja que , en tenir un Gnic cromosoma X ,
aquest sempre és actiu. a) quants corpuscles de Barr tindra un individu amb la sindrome de Turner? lamb la
sindrome de Klinefelter?

33) Quins canvis de l'estructura del cromosomes no afectaran l'individu portador?
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34) Per qué en alguns casos la probabilitat de que un nadé presente la sindrome de Down depén de I'edat

de la mare i en altres caso és hereditaria?

35) Que s'entén per taxa de recombinacié i com es fa servir aquest parametre per deduir la localitzacié

dels loci dinsun cromosoma?

36) Dos gens a i b estan lligats i presenten un 40% de recombinacio. S'encreua un individu homocizot
dominant amb I'hnomozigot recessiu aabb. Quin sera el fenotip de la F; ?. Quines seran les proporcions

fenotipique si genotipiquesde la Fy ?

37) Als tomaquets. la planta alta depén de I'al-lel dominat E i I'enana de I'al-lel recessiue . La pell
llisa és causada per I'al-lel dominant L i la pell pilosa al seu recessiu | . Es va encreuar una varietat
homozigotica de grandaria normal i pell llisa amb una altra varietat enana i pilosa. Amb la F; es va
realitzar un retrocreuament prova amb els seglents resultats: 96 plantes altes i llises; 4 altes i piloses; 3
enanes llises ; 95 enanes piloses. Indica si els gens estan lligats o son de transmissio independent. En cas de
estar lligats, és un lligament complet o presenten recombinacio? De ser certa aquesta Ultima possibilitat,

guinaseria la seua taxa de recombinacié?
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