L’herencia
biologica

N onmn

O O L [

Objectius previstos

» Comprendre els principals conceptes relacionats amb les lleis de I'heréncia biologica.

— Aplicar aquests conceptes a la resolucié de problemes senzills d’heréncia utilitzant
les estratégies correctes, especialment la formulacié d’hipotesis i llur comprovacio
posterior.

» Coneixer els procediments tradicionals en la investigacié de I'heréncia dels éssers vius.

* Valorar la importancia de les teories desenvolupades al voltant de I’herencia biologica
I les seves aplicacions en la societat actual.

2lectivitat.io
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Organitzacio dels continguts

1. Els gens

2.La meiosi

3. L'expresio
i latransmissio
de lainformaci6

4. L'heréncia de
diferents
caracters en els
éssers humans

5. Lainvestigacio
de I’herencia

Abans de comencar...

Lheréncia biologica ha estat estudiada des de I'an-
tiguitat i s’han emés diverses teories per explicar-
la. Aristotil (384-322 a. C.) va proposar la teoria
de la pangénesi, segons la qual el semen es for-
mava en totes les parts del cos i aportava les
caracteristiques de cada part a la descendéncia.
Aquesta teoria va prevaler fins al segle XIX i va
ser acceptada per bidlegs de gran renom com
Jean Baptiste Lamark i Charles Darwin.

August Weismann (1834-1914) es va oposar a
aquesta teoria; va distingir entre dues substancies
que constituien el nostre cos: el plasma germi-
nal i el somatoplasma. El primer seria el que trans-
met les caracteristiques hereditaries de pares a
fills, i es troba en els organs sexuals; mentre que
el somatoplasma es troba en totes les altres parts
del cos i no es transmet a la descendéncia. Per
demostrar la seva teoria, Weismann va fer expe-
riments, com ara tallar la cua dels ratolins durant
diverses generacions, i comprovar que els des-
cendents continuaven tenint cua.

La teoria del plasma germinal de Weismann va
tenir una gran repercussio en les investigacions
sobre I'heréncia biologica que es van fer poste-
riorment.

1.1.

3.1.
3.2.

4.1.

4.2.

Genoma i dotacio6
cromosomica

La transmissio dels al-lels

Interpretacio de les
lleis de Mendel

Determinaci6 del
sexe en l'especie
humana

Heréncia lligada al sexe

Recorda

« El nucli de la cél-lula eucariota conté el DNA
(acid desoxiribonucleic), que és responsable
de dues funcions: controlar totes les reaccions
gue s’esdevenen en la cél-lula i transmetre la
informacié genetica d'una generacio a la se-
guent.

Les llargues molécules de DNA es poden re-
plegar gracies a les histones, unes proteines
que també es troben en el nucli. Gracies a
aquestes proteines es formen els cromoso-
mes.

Durant la mitosi, els cromosomes son clara-
ment visibles. En el periode de la interfase, els
cromosomes es desempaqueten i en el nucli
es distingeix una massa difusa, que correspon
a la cromatina dispersa.

2lectivitatio
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La variabilitat és més gran com
menys important és aquest
caracter per a la supervivencia
de l'individu. Aixi, és més eleva-
da la variabilitat en el color dels
cabells que en l'estructura de
I’'hemoglobina. En I'espécie hu-
mana, el color dels cabells no és
un factor que condicioni la su-
perviveéncia; en canvi, una con-
formacio diferent en la molécu-
la d’hemoglobina pot impedir el
transport correcte dels gasos
respiratoris i limitar la super-
vivencia.

1. Els gens

Els éssers vius transmeten les seves caracteristiques als descendents,
gracies a la informacio que conté el DNA del nucli cel-lular. El DNA s’or-
ganitza dins del nucli formant els cromosomes.

Al llarg d’'un cromosoma es distingeixen diversos fragments de DNA. Ca-
dascun d’aquests fragments, que conté informacié per a un caracter he-
reditari, rep el nom de gen.

D’aquesta manera, en els gens resideixen els diferents caracters he-
reditaris, és a dir, tots els aspectes dels éssers vius que depenen de la
informacié genética. El color de les flors d’un gerani, el del pelatge
d'un cavall o I'estructura de la proteina hemoglobina sén alguns exem-
ples de caracters hereditaris.

Cromosoma

La zona del cromosoma on es localitza un gen s’anomena locus.

Tots els individus d’'una espécie tenen informacio per als mateixos carac-
ters hereditaris, és a dir, tots tenen els mateixos gens. Tanmateix, la in-
formacié que contenen pot variar d’'un individu a un altre.

Cadascuna d’aquestes variacions és un al-lel, és a dir, una de les diver-
ses possibilitats que pot presentar un gen per a la informacié d'un caracter.

Gen proteina 1 Gen proteina 2

) ) )

Allel C \W Allel D
= = = 2
) ] ] ]

¢

A

Al-lel A Allel B

Aixi, doncs, els individus d’una mateixa especie no son iguals; presen-
ten diferéncies que depenen de la informacié genética de cadascun.

Aquestes diferencies (tant pel que fa a I'aspecte com a I'activitat de I'or-
ganisn‘é)le‘gtllp i J@Ppilitat genetica.



1.1. Genoma i dotacié cromosomica

El conjunt format per tota la informacié genética d’una espeécie s’ano-
mena genoma. Aquesta informacio es localitza en un nombre fix de cro-
mosomes, que constitueix la dotacié cromosomica. En I'ésser huma
correspon a 46 cromosomes, agrupats en 23 parelles.

Les parelles que van de la 1 a la 22 sén cromosomes autosomics, ca-
dascun dels quals és homoleg del seu company de parella perque tots
dos posseeixen gens per als mateixos caracters. La parella 23 cor-
respon als cromosomes sexuals: en les dones, la parella esta for-
mada per dos cromosomes X, que son homaolegs; en els homes, esta
formada per un cromosoma X i un cromosoma Y, que ho s6n homao-

legs.

Per a observar la dotacié cromosomica d’un individu, es duu a terme un
cariotip.
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Cromosomes no homolegs

£ an 11

Dotacié cromosomica masculina

— Es prenen cél-lules en metafase, s’hi afegeix colquicina per a aturar
el procés de mitosi i se’'n tenyeixen els cromosomes.

— Es fotografien al microscopi optic i s'amplia la fotografia.

— Es retallen els cromosomes de la fotografia, s’agrupen per pare-
lles i s’enganxen ordenadament en un paper en que préviament
s’ha tragat una linia horitzontal. A I'hora d’enganxar-los, cal tenir
present que han de quedar amb els centromers situats damunt de
la linia.

Els cariotips permeten d'observar si un individu presenta el nombre, la

forma i la mida caracteristics dels cromosomes de la seva espécie.

Exercicis

1. Indica si les afirmacions seglients son vertaderes o falses. Escriu les fra-
ses correctament, en cas que siguin falses.
* Els caracters hereditaris d’'un ésser viu estan continguts en els gens.
 La variabilitat genetica és el conjunt de gens d’'un ésser viu.
» El genoma és la zona del cromosoma on es localitza un gen.

» Dos cromosomes s6n homolegs si posseeixen gens per als mateixos
caracters.
* El cariotip és un estudi de la dotacié cromosomica d'una espécie.

2. Dibuixa dos cromosomes homolegs per.expli ar&tfés u.r?en ‘}un allel.
<leCTriviraTio

Font: Genes and genomes. University Science
Books.

97



98

2. La meiosi

La meiosi és un tipus de divisio cel-lular que déna com a resultat la pro-
ducci6 de cél-lules reproductores o gametes. La meiosi s’esdevé, Uni-
cament, en unes determinades ceél-lules dels organismes amb repro-
duccié sexual. Mitjancant aquest proces, a partir d’'una cél-lula diploide
(2n) s’obtenen quatre cel-lules haploides (n).

La meiosi fa possible mantenir constant la dotacié cromosomica de cada
espécie, de generacié en generacio. La reproduccié sexual implica la fu-
sio de dos gametes; si els gametes tinguessin tants cromosomes com
les cel-lules somatiques dels progenitors, el nombre de cromosomes es
doblaria en cada generaci6. Per tant, els gametes contenen la meitat
dels cromosomes i la unié d’aquestes cél-lules produeix un zigot amb la
dotacioé cromosomica correcta.

Perque la informacié genética es transmeti correctament als descendents,
la reduccio a la meitat del nombre de cromosomes no es fa a I'atzar, sind
amb un cromosoma de cada parella. D'aguesta manera es reuneixen
en el zigot les parelles caracteristiques de la dotaci6 en cada especie.

Es molt important que el procés de la meiosi transcorri correctament, ja
que si el nou individu no rep la dotacié cromosomica adequada, pre-
sentara greus alteracions que en poden impedir el desenvolupament.

En la meiosi es distingeixen dues parts:

« La primera part de la meiosi, en la qual, a partir d'una cél-lula progeni-
tora diploide, s'obtenen dues cél-lules amb la meitat de cromosomes.

» La segona part de la meiosi, en la qual s’obtenen quatre cél-lules
haploides.

Zigot (2n)
Ovul (n) l Espermatozoide (n)
/v. < ~—_
2n / ~a e \ 2n
-—
-
Cel-lula precursora \ / \ / Cél-lula precursora
dels ovuls dels espermatozoides
~—a R —
Meiosi en la femella Meiosi en el mascle
- - A continuacio, descrivim el procés de la meiosi. Per tal de facilitar la com-
prensio del procés, partim d'una cél-lula que té una dotacié de 6 cro-
mosomes (2n = 6).
Centromer L Interfase |

Cromatides germanes

— A partir de cada cromosoma se n'obté un altre per duplicacio, i tots
dos romanen units pel centromer.

— Cadascun d’aquests dos cromosomes €s una cromatide; com que
provenen d’un mateix cromosoma, se solen anomenar cromatides
germanes.

— Al fing] d’'aquesta fase, les cromatides comencen a fer-se visibles, ja

oS %tmﬂmﬂﬁoltant de les histones.



Un cop acabada la interfase, comenca la primera part de la meiosi.

Profase |
Consta de cinc etapes:

D
& D

Els cromosomes es veuen com uns Les dues cromatides germanes s'a-
filaments llargs i prims. costen a les cromatides del cromo-
soma homoleg.

Diploté . Diacinesi

Quiasma

Paquite

Es produeixen intercanvis de fragments
de cromosoma entre dues cromatides
homologues (no germanes). Es I'en-
trecreuament o recombinacio.

Després de I'entrecreuament, les cromatides Les cromatides arriben al seu grau maxim

romanen unides pels quiasmes, que sén les d’empaquetament. Es disgrega I'embolcall

zones on s’ha produit I'entrecreuament. nuclear i apareixen les fibres del fus a les
quals s’uneixen les cromatides.

Metafase |

— Els quiasmes es desplacen pels cromosomes fins que arriben als ex-
trems, i continuen unint els cromosomes homolegs.

— Els cromosomes es disposen formant la placa equatorial.

Anafase |

— Les cromatides continuen unides pel centromer. Com que s’ha pro-
duit I'entrecreuament, ja no sén idéntiques entre elles.

— Cada cromosoma se separa del seu homoleg i es dirigeix cap a un
dels pols de la cél-lula.

Telofase |
— Es constitueixen els embolcalls nuclears al voltant de cada grup de

cromosomes. 2lectivitat.io
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Anafase Il
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A continuacio, els cromosomes entren en una breu interfase en la qual,
en general, la cromatina no es desempaqueta del tot.

Després, s'inicia la segona part del procés meiotic.

Profase I

— Cada parell de cromatides esta unit pel centromer, i es desplaca cap
a I'equador de la cel-lula.

Metafase Il

— Les cromatides s’uneixen pel centromer a les fibres del fus i es dis-
posen a la placa equatorial.

Anafase Il

— Es trenca el centromer i cada cromatide se separa de la cromatide
germana i és arrossegada cap a un dels pols de la cél-lula.

Telofase Il

— Al final del procés, en aquest exemple, s’obtenen quatre cél-lules que
contenen tres cromosomes, un de cada parella; aquestes ceél-lules
originaran les cel-lules sexuals o gametes, que sén haploides.

La meiosi pot presentar algunes variacions. En algunes espécies, entre
la telofase | i la profase Il s’esdevé una divisio del citoplasma, i la meio-
si continua en cadascuna de les cel-lules filles.

En altres casos, la cél-lula no es divideix i el procés continua en els nuclis
obtinguts en la telofase I.

De vegades, la meiosi es desenvolupa en un llarg periode de temps. Per
exemple, en I'espécie humana, les cél-lules precursores dels ovuls
(oocits) aturen el procés de meiosi en la profase | durant la vida fetal
i el continuen en la pubertat.

Exercicis

3. Fes un informe sobre les diferéncies entre la meiosi i la mitosi. Et pots
fixar en els aspectes segiients de cada procés:

* Quantes vegades es divideix el nucli?

» Com sén les cel-lules que se n'obtenen, en comparacié amb la cél-lula
mare?

« Quines diferéncies s'observen entre les cel-lules filles en comparar-
les entre elles?

— Completa el treball amb altres detalls que hagis observat.

4. l|dentifica a quina fase de la meiosi corresponen les imatges seglents:

AN || Ao

;
NG [Ny

Dl

/

A

= ; : j ™
2lectivitatio



3. L'expressio i latransmissio de la informacio

En tots els organismes diploides (2n), I'existencia de dues copies de
cada gen, una en cada cromosoma homoleg, determina que la infor-
macio estigui duplicada.

Suposem un caracter A en el gen i el cromosoma corresponents. Tal com
passa en la major part dels casos, aquest caracter pot presentar diver-
sos al-lels, per exemple A; i A,.

Parella 12 Al-lel Ay Al-lel A,

\ A h A

y y y y

\
‘ Gen per al

3
1 caracter A | ‘

y y

Lexisténcia de dos al-lels origina variabilitat en la poblacid, ja que no tots
els individus tindran les mateixes combinacions.

Els gametes, que contenen el gen per al caracter A, poden tenir I'al-lel
A; ol'al-lel A,.

Quan s’uneixen els gametes i formen el zigot, que donara lloc a un
nou individu, existeixen les possibilitats seguents.

* Si els dos al-lels son diferents (A; i Ay), els individus s6n heterozigotics.

AA; \ 3

y y

\
y

« En el cas que es presentin dos al-lels iguals per al caracter A, els in-
dividus son homozigotics. La combinacié d'al-lels pot ser AjA; 0 AA,.

AAL \ \ \ y AA,

A \ A A

/ 4

La combinacio6 d'al-lels que presenta un individu per a un gen determi-
nat és el seu genotip.

En el cas anterior, hi ha tres genotips possibles: AjA{, AA, i AA, (aquest
darrer inclou també el genotip AyA;).

Les diverses combinacions o genotips es manifesten ep I'organisme mit-
jancant el fenotip, que depén del tipus dizi &} EEIH ﬂﬂ't_rla@ls.
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La relacio entre els al-lels per a un caracter pot ser de tres tipus:

* Dominancia-recessivitat

Hi ha un al-lel dominant I'expressio del qual s'imposa sobre un altre que
s’anomena recessiu. El fenotip dels individus heterozigotics correspon a
I'al-lel dominant; el recessiu queda anul-lat. En general, els al-lels que es
representen amb lletres majascules son dominants respecte dels que
es representen amb lletres minuscules (A és dominant sobre a).

Al-lels:
B B
g Genotips Fenotips
b| b 2] = Blau
y / bb . Groc
B ‘ b| 2] o T Blau

y

Blau (Ié); groc (b)

e Codominancia
Els dos al-lels s’expressen. S6n al-lels codominants. En els individus
heterozigotics es manifesta la informacié de tots dos al-lels alhora.

Al-lels:
M M
cGaerg\?tgrr%I 4 y Genotips Fenotips
Al-lel Bl Al-lel 52 Al-lel B:5 MM Preséncia de M
— ; d > 0 MM enci
% W f' | (Fl | y O 5@ SIS Preséncia de S
i F 1 MS .o, Presénciade Mide S
L 4 \ 5 L M s
A i r f A ’ g
( Proteina M (M); proteina S (S)
w3 A \ \ » Heréncia intermedia
S’expressen els dos al-lels, i en els individus heterozigotics es manifes-
4 4 N e . .
|/F | f' | |F | |’F | ’il ta un valor del caracter que és intermedi entre els dos al-lels.
L L L \ § Al-lels:
= = 1 = 4 3 . @
‘ / Genotips Fenotips
A €« A | . . 3 GG ., Gran
B, By B, B, B, B; y y PP o, Petit
GP o Mitja
BE RE BR | 22
F F F F ‘F ‘F Gran (G); petit (P)
\ g \ L L N
f . 4 A A 4

En els casos estudiats fins ara, hi ha dos al-lels per a cada caracter, pero
| S | S \ \ existeixen casos d’al-lels multiples en qué un caracter presenta més
de dos al-lels. Per exemple, si el caracter B presenta 3 al-lels (B4, B,,
B3), existiran 6 genotips possibles.

Exercicis
5. Explica amb un exemple la diferéncia entre genotip i fenotip.

6. En un vegetal, el caracter alcaria de la planta presenta heréncia in-
termeédia. Els al-lels son A (alta) i B (baixa). Estableix els genotips pos-
sibles i els fenotips que corresponen a cadascun.

7. Dedueix, per a cadascun dels genotips segiients, de quin caracter es
tracta, els al-lels i la relacié que presenten entre ells.

o AA:flors vermelles; aa: flors blanques; Aa: flors vermelles
o ¥7: enilm tiﬂf Z; \{Vienzim tipus V; ZV: enzim tipus Z i tipus V
I

<lecCrivirario
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3.1. Latransmissio6 dels al-lels

Durant la reproduccid, la informacié genética continguda en els cro-
mosomes passa d’'una generacio a la segient. Poden apareixer dos ca-
Sos:

« Si els individus tenen reproduccié asexual, cada descendent és genée-
ticament identic al seu progenitor.

Y«
_— =
V) — (K
—'\
Y«

e\

« Si els individus tenen reproduccié sexual, durant la meiosi se separen
els cromosomes homolegs; per aquest motiu, tots els gametes son di-
ferents i els descendents no sén idéntics entre ells ni respecte de
llurs progenitors.

Gametes Fecundacio Gametes

q <\
) — (€ ) 60—
\/ = \_//

Malgrat que tots els gametes d'un individu contenen el mateix tipus de
gens, l'al-lel que contenen per a cada gen pot variar d’'una cél-lula se-
xual a una altra, a causa de dos fets:

A

/

[ —

\/ /

Duplicacio i Final de la //\
recombinacio meiosi

— —

Noves combinacions

La recombinacié provoca la redistribucio dels al-lels en  En cada gameta es poden reunir cromosomes homolegs
cada parella de cromosomes. diferents.

Entre els individus d’'una especie amb reproduccié sexual, només hi tro- s [aesens witiEbine s6n

barem indiyidus idéntics si procedeixen d'un mate_ix_ c‘Jvu_I i un mateix es- identics, mentre que els bivi-
permatozoide, tal com passa amb els bessons univitel-lins. En els altres tel-lins procedeixen de la uni6 de
individus, el zigot reuneix combinacions irrepetibles d’al-lels. dos ovuls i dos espermatozoi-

] o o ) ] des; per aquest motiu aquests
La reproduccié sexual sempre origina variabilitat, un fet imprescin- darrers no s'assemblen pas més

dible per a comprendre I'evolucio de les espécies que tractarem en la que un parell de germans quals-

) .. . sevol.
unitat 8. elech\ﬂfﬂt 10
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Els quadres segiients mostren I'heréncia d'un caracter, amb dos al-lels, en
dos encreuaments diferents. S’hi poden observar les diferéncies entre els
descendents i llurs progenitors, i també les dels descendents entre ells.

Progenitors A Progenitors A B Al B

=

Gametes

) B A B
Gametes A 5 possibles
possibles — _ v
= Combinacions possibles A B
' en els descendents AA | AB
Descendents A B
A | AB| BB

Els progenitors s6n homozigotics i tots els gametes que
produeix cadascun contenen el mateix al-lel. Tots els des-
cendents sén iguals entre ells, pero llur genotip és dife-

Els progenitors s6n heterozigotics i produeixen dos tipus de
gametes: els uns amb I'al-lel A i els altres amb I'al-lel B. En-
tre els descendents apareixen quatre genotips possibles: el

rent del dels progenitors. 25% so6n individus AA, un altre 25% son BB i el 50% sén AB.

Les taules de doble entrada, com la que s’ha utilitzat en el cas de la
dreta, permeten de deduir les combinacions d’al-lels que es poden pro-
duir en els descendents segons el genotip dels progenitors. Sén espe-
cialment Utils quan s’analitzen dos caracters alhora.

 Caracter: color de les flors

Al-lels: blau (B) dominant sobre blanc (b)
 Caracter: grandaria de la planta

Al-lels: gran (G) dominant sobre petita (g)

Suposem I'encreuament de les plantes segiients: BbGg i BbGg. Els ga-

metes que poden originar son els que s’indiquen a I'esquerra.
Parella 2

84

Parella 1
Si situem els genotips dels possibles gametes en una taula de doble en-

trada, ens apareixen tots els possibles genotips dels descendents,
entre els quals hi ha diversos casos diferents dels progenitors.

B b

v BG Bg bG bg
Gametes BG BBGG BBGg BbGG BbGg
possibles

Bg BBGg BBgg BbGg Bbgg
d% @G bG BbGG BbGg bbGG bbGg

bg BbGg Bbgg bbGg bbgg
> | B @g

Exercicis
dk @G 8. Segons les caracteristiques de cada al-lel, anota els fenotips que cor-

responen a cada genotip de la taula anterior.
» b $g — De les 16 combinacions possibles, compta les que corresponen a un
atei>i_fenotiai .
<lectivitatio



El recompte dels diversos fenotips ens acosta al concepte de probabi-
litat. En el cas anterior, la probabilitat que un descendent d’aquest en-
creuament sigui una planta de flors blanques i gran és de 3/16.

Un altre recurs grafic emprat per a resoldre problemes d’heréncia és I'e-
laboracié d’arbres genealogics per a representar I'neréncia d’un carac-
ter en un grup d’individus emparentats. S'apliquen, sobretot, a caracters
humans. Fixa't en I'exemple seguent.

S'utilitzen els simbols convencionals segients:

o Dona O Home o m Persona que presenta un tret determinat

o—0 Dona i home amb descendéncia comuna O o O Germans

P identifica la generaci6 paterna; les posteriors s’indiquen amb la lletra F i un subindex amb numeracié romana.

Dins d’'una mateixa generacio, els individus es distingeixen amb numeracié arabiga.

2 . - . .
P 1D——O En aquest cas, el genotip dels individus 1i 2 de

Aa AA P permet de deduir que el de l'individu 2 de F,
1 Tz sera AA o bé Aa.
Fi ( S Com que entre els seus descendents hi ha un

cas aa, podem afirmar que és Aa.

oﬂ%éw

FII
a
Exercicis
9. Dedueix els genotips i els fenotips dels descendents de cadascun dels encreuaments segients.

« Caracter: color dels ulls  Caracter: color del pelatge | ¢ Caracter: grandaria de les orelles
Al-lels: gris (G) domina sobre Al-lels: marr6 (M) domina Al lels: grans (G) presenta heréncia in-
vermell (g) sobre blanc (m) termédia amb petites (P)

— Encreuament 1: GG x Gg — Encreuament 5: MmPP x MMGP
— Encreuament 2: gg x Gg — Encreuament 6: mmGG x MMGP
— Encreuament 3: Gg x Gg — Encreuament 7: MmGP x MmPP
— Encreuament 4: GG x gg — Encreuament 8: MMGG x mmPP

10. Segons el tipus d’herencia de cada caracter, dedueix el genotip dels individus senyalats en aquests arbres

genealogics.

Caracter: color Caracter: tipus de proteina

5 8 ® o ° 57%@
O

4
—O
LL

—O

. 1 2 |§_-|( )
. | Fﬂ . RR | RL AL

Al-lels: vermell (V) domina sobre blanc (v) Al-lels: R codominant amb L
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Caracter

Superficie de la
llavor

Color dels co-
tiledons

Alcaria de la
planta

Al-lels

Llisa/rugosa

Verd/groc

Alta (fins a 2
m)/nana (fins a
0,3 m)

En encreuar plantes homozigotiques de
llavors llises amb plantes homozigotiques
de llavors rugoses, totes les plantes des-
cendents tenien llavors llises.

En encreuar entre ells els descendents
de I'encreuament anterior, obtenia plan-
tes de llavor llisa i plantes de llavor ru-
gosa, en proporcié 3 a 1.

106

3.2. Interpretacié de les lleis de Mendel

Els estudis de I'heréncia de diversos caracters en la pesolera de jardi,
efectuats per Gregor Mendel, a mitjan segle XIX, li van servir per a de-
duir la manera com s’hereten i s’expressen els al-lels.

El rigorés disseny de les seves experiéncies i I'exhaustiva recopilacié de
les dades obtingudes li van permetre d’elaborar conclusions sobre la
cél-lulai els cromosomes. Uns quants anys més tard, aguestes con-
clusions foren corroborades per la investigacié6 moderna.

Alguns dels caracters estudiats per Mendel s’'indiquen en el quadre de
I'esquerra.

A partir de les seves experiéncies, Mendel va deduir les seves famoses
lleis:

« Llei de la uniformitat de la primera generacio

«L’encreuament de dos individus races pures per a un caracter déna com
a resultat que tots els descendents sén iguals per a aquest caracter.»

Mendel anomenava races pures els individus que avui anomenem ho-
mozigotics. Va concloure aquesta primera llei basant-se en el fet que,
cada vegada que encreuava plantes homozigotiques entre elles, els
descendents eren tots iguals respecte del caracter estudiat.

LL Il

Fi
LI

La causa d'aix0 era que en tots els descendents es reunia la matei-
xa combinacié d’al-lels; per tant, eren genotipicament i fenotipicament
iguals.

 Llei de la segregacio génica

«L'encreuament entre individus descendents de races pures dona com
a resultat I'aparicio de diverses possibilitats del caracter.»

Quan Mendel encreuava individus heterozigotics entre ells, s'obser-
vaven diversos tipus de descendents, com si les diferents possibilitats
del caracter s’haguessin separat i s’haguessin reunit en diverses com-
binacions diferents.

. 0 0 o o

En aguest cas, els progenitors produeixen dos tipus de gametes i, per

tanty 1y Eﬁd;la F]‘é[ms possibles.



* Llei de la segregacio dels caracters

«L’encreuament entre individus races pures per a dos caracters dife-
rents déna com a resultat descendents iguals. Si aquests descendents
s’encreuen entre ells, s’obtenen diverses combinacions d’ambdés
caracters.»

i O

AALL aall
" O O
Aall Aall

I:II

O e O e

En aquest cas, Mendel va suposar que, de la mateixa manera que els
al-lels se separaven i s’organitzaven en noves combinacions, els di-
versos caracters se separaven i s’heretaven independentment.

Aquests resultats eren possibles perque els caracters que va estudiar
Mendel es troben en cromosomes diferents.

Les troballes de Mendel constitueixen un dels descobriments cientifics
més importants dels darrers segles. No obstant aixo, el seu treball no
fou valorat fins després de la seva mort. A comengament del segle XX,
diversos cientifics, entre els quals hi havia Hugo de Vries, van llegir els
resultats d’aquests estudis i en reconegueren la importancia. A partir
d’aquell moment, i coincidint amb els grans aven¢os en bioquimica i
en citologia, I'estudi de I'heréncia biologica es va desenvolupar extraor-
dinariament i, en l'actualitat, constitueix una especialitat fonamental en
el camp de la biologia.

Malgrat tot, les lleis de Mendel no son aplicables a I'heréncia de tots els
caracters. Hi ha casos de caracters amb heréncia no mendeliana:

)

X
,
Allels del \ ""“"““llle S'hereten
gen A I 3 ! conjuntament
’ i‘ I g,
Al-lels del Cromosomes S’hereten Parella 23
gen B homolegs | conjuntament dona

Si dos gens estan situats en el mateix cromosoma, i So-
bretot si s6n molt propers, s’hereten conjuntament. No-
més se separaran si es produeix recombinacio entre ells
durant la meiosi.

El darrer cas es tractara amb més profunditat en aquesta mateixa uni-
tat, ja que representa un tipus d’heréncia molt estudiat.

Exercicis

11. Busca informacio i redacta unes breus biografies de Gregor Mendel i
Hugo de Vries. Descriu-ne els métodes de treball i algunes experién-

2lectivitat.io

En aquest cas s’obtenen quatre tipus de
plantes, en proporci6 9:3:3:1.

Els caracters que s’hereten com-
plint les lleis de Mendel s’ano-
menen caracters mendelians
0 amb herencia mendeliana; en
els casos en qué no es com-
pleixen es parla de caracters no
mendelians.

X Y X
Parella 23%

home

En les especies en que hi ha una parella de cromosomes
sexuals no homolegs, I'heréncia dels caracters que hi es-
tan situats no s’ajusta a les lleis anteriors.
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A
Grup A

Grup B “
Le]

Ls]

B

Grup AB

Grup 0 “

Diversos tipus d’eritrocits segons les se-
ves proteines de membrana respecte del

sistema ABO.

Reaccions amb els diversos
antiserums que determinen
els quatre grups sanguinis

Aglutina-
ci6 amb
antisérum
anti-A
Si
No
Si

No

Aglutina-
cié amb Grup
antiserum sanguini
anti-B

No A
Si B
Si AB
No 0

4. 'herencia de diferents caracters
en els éssers humans

Cada cop es coneixen millor les caracteristiques genetiques de I'espé-
cie humana. Per aquest motiu, hi ha nombrosos caracters el compor-
tament dels quals, pel que fa a I'heréncia, ja podem descriure. Es el cas
dels caracters relacionats amb diversos trastorns i malalties.

Vegem un exemple classic que ens permetra de comprendre millor alguns
dels aspectes de I'herencia que acabem de descriure.

Grups sanguinis. Hi ha nombrosos sistemes de grups sanguinis, el
més conegut dels quals és el sistema ABO.

En aquest sistema existeixen quatre possibles grups sanguinis: A, B, AB
i 0, que depenen de la preséncia d’'unes determinades proteines en la
membrana plasmatica dels eritrocits.

Aquest caracter presenta tres al-lels: A, B i 0. Es, per tant, un cas d’al-lels
multiples. A i B sén codominants entre ells i dominants respecte de 0.

Aix0 origina la preséncia de sis genotips diferents i quatre fenotips, que
son els grups sanguinis que hem indicat.

Genotips Fenotips Genotips Fenotips
AA A A0 A
BB B BO B
00 0 AB AB

Les persones desenvolupen anticossos contra les proteines diferents
de les dels eritracits propis: anticossos anti-A i anti-B.

Quan es posen en contacte eritrocits amb anticossos contra les protei-
nes de la seva membrana, es produeix una reaccio d’aglutinacio: els
eritrocits s’enganxen entre ells i formen grumolls. Aquesta reaccio es pot
produir quan es fan transfusions sense haver analitzat previament els
grups sanguinis del donant i del receptor.

Per a conéixer el grup sanguini, es barreja una mostra de sang amb els
antiserums que produeixen I'aglutinacio dels eritrocits. Aquesta analisi
és imprescindible per a realitzar transfusions de sang, ja que si els grups
sanguinis del donant i del receptor sén incompatibles, es pot produir
aglutinacio dels eritrocits del receptor i, per tant, se’n pot posar en perill
la vida.

Grup sanguini Pot donar sang a... En pot rebre de...
A AiAB AioO
B BiAB BiO
AB AB A, B,ABiO
0 A, B,ABiO 0

La donacio de sang és un gest solidari que pot salvar la vida de mol-
tes persones. En l'actualitat, les mesures de seguretat que se seguei-
xen en els centres sanitaris impedeixen el contagi de malalties, tant al
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A continuacié es mostren les caracteristiques d'uns altres caracters he-

reditaris humans, relacionats amb diversos trastorns.

Anémia falciforme

Trastorn causat per una configura-
ci6 tridimensional erronia de I'hemo-
globina, que deforma els eritrocits, de
manera que es trenquen i apareix
anémia.

Al-lel normal: HbA
Al-lel falciforme: HbS
S6n al-lels codominants.

Condrodistrofia

Es un tipus de nanisme que consis-
teix en un escurcament de la llarga-
ria de les extremitats.

Al-lel normal: c
Al-lel condrodistrofia: C
Condrodistrofia domina sobre normal.

Amb les informacions anteriors, pots resoldre qliestions sobre I'herén-

Albinisme

Consisteix en I'abséncia de melani-
na, el pigment que déna color a la
pell, els ulls i els cabells. Aquestes
parts queden despigmentades i s’hi
produeix una extrema sensibilitat a
les radiacions solars.

Al-lel normal: C

Al-lel albi: ¢

Normal domina sobre albi.

Fenilcetonuria

Deriva d'un error en la reacci6 de de-
gradacio de I'aminoacid fenilalanina.
Lacumulacié d’aquest aminoacid en
el cervell causa trastorns molt greus,
entre els quals hi ha el retard mental.

Al-lel normal: F
Al-lel fenilcetondria: f
Normal domina sobre fenilcetondria.

cia d’aquests caracters. Fixa't en I'exemple segient:

« Quins és el genotip d'un home de grup sanguini A i el d'una dona de

grup B que tenen un fill del grup 0?

— La representacio de diverses possibilitats en els arbres genealo-

gics de la dreta pot ajudar a resoldre aquest cas.

Repassant les possibilitats representades, els genotips sé6n A0 i

BO. Si no fos aixi, no es podrien reunir en el fill dos al-lels 0.

Exercicis

En els exercicis seglents, justifica la resposta i, sempre que sigui possible, re-

presenta en forma d’arbre les diverses situacions.

12. En una prova de paternitat s’ha trobat que, mentre que el grup sangui-

ni del fill és AB, el del pretés pare és 0. Quin ha de ser el veredicte?

— Justifica I'afirmacié seguent: «La determinacié del grup sanguini pot
assegurar la no-paternitat d'un home, perd no serveix com a prova

per a declarar-ne la paternitat.»

13. Poden ser germans una persona de grup sanguini AB i una altra del grup

0? Com haurien de ser els genotips dels pares?

14. Escriu els genotips possibles d’un matrimoni format per una persona al-

bina i una de normal i els fenotips que els corresponen.

— Si un dels fills també és albi, com és el genotip del progenitor nor-

mal?

15. Observa I'arbre genealdgic de la dreta, que representa la transmissio
de la condrodistrofia en una familia. Dedueix els genotips dels individus

encerclats.
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Fy
F||

AA BB
AB
010
A0 BB
AB BO

# Presenta condrodistrofia
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Exercicis

16. Després de realitzar analisis durant tres generacions d’una familia, s’hi
observa la preséncia de dos al-lels diferents respecte de I'anémia falci-
forme:

» Hemoglobina normal (HbA)
» Hemoglobina falciforme (HbS)

— Larbre genealogic segiient representa el parentiu entre els individus.
Quina és la probabilitat que el matrimoni de F, tingui un fill homo-
zigotic per a I'al-lel falciforme?

: 43

HbAHbS HoAHbA

HbAHbA HDAHDS | HBAHDA  HbAHo® | HoAHb?

FII
HobAHbS HoAHbS

17. La feniltiocarbamida és una substancia el sabor amarg de la qual és cap-
tat o no segons la preséncia d’'un al-lel. P és I'al-lel que causa la sensi-
bilitat al sabor i p és I'al-lel recessiu que provoca la no-sensibilitat.

— Indica els genotips i els fenotips possibles.

— Inventa't tres encreuaments diferents i les diverses possibilitats pel
que fa al genotip i al fenotip, tant dels progenitors com dels descen-
dents.

18. Detecta els errors que es presenten en els genotips i els fenotips indi-
cats en aquest arbre, que es refereix a I’heréncia de la fenilcetondria en
una familia.

F (normal) domina sobre f (fenilcetondria)

1
P |:|__
FF

A
S m b o b @
2 f4

— Dibuixa I'arbre un altre cop i corregeix-hi els errors detectats. Justifi-
ca les modificacions.

— Com hauria de ser l'individu 5 de F, per a tenir un fill que presentés

clécfivitat.io



4.1. Determinaci6 del sexe en I'espécie humana

El sexe de cada individu depéen del tipus de cromosomes que constituei-
xen la parella nimero 23 o parella dels cromosomes sexuals. Lheréncia

d’aquests cromosomes determina el sexe dels individus descendents.

XX

= 4

XY

En les dones, la parella 23 esta for-
mada per dos cromosomes X. Aques-
ta és, doncs, la dotaci6 de les céel-lu-
les precursores dels ovuls.

Les cél-lules precursores dels esper-
matozoides tenen la parella 23 for-
mada per un cromosoma X i un cro-

X X
— 4 &

N K e~ Y

Durant la gametogénesi, la meiosi
produeix cél-lules haploides (n), amb
un cromosoma de cada parella.

Tots els dvuls contenen un cromoso-
ma X. La meitat dels espermatozoi-
des contenen un cromosomay, i l'al-
tra meitat, un cromosoma X.

mosoma Y.

Per aquest motiu, és I’home el qui determina el sexe dels descendents.

Tal com s'indica en la pagina 107, les caracteristiques dels cromosomes
sexuals de I'espéecie humana i la manera com s’hereten determinen un
tipus d’heréncia que es descriu a continuacio.

4.2. Heréncia lligada al sexe

Es un tipus d’heréncia que afecta els caracters situats en el cromoso-
ma X.

Un exemple ben conegut el constitueix la ceguesa per als colors o dal-
tonisme, un trastorn que impedeix la percepcié d’'uns determinats co-
lors, sovint el vermell i el verd.

Aquest trastorn correspon a un al-lel d’'un gen localitzat en el cromoso-
ma X. Lal-lel X4 determina daltonisme i és recessiu respecte de I'al-lel
X, que determina visié normal.

Hi ha cinc genotips diferents.

Dones Homes
XX XY
XdX Xdy
Xdxd

Cadascun d’'aquests genotips origina un fenotip, que no depen nomes del
tipus d’al-lels que es reuneixen en un |nd.".f.elsm

XX

——— X

&

— Y

e

En el moment de la fecundacio, I'dvul
es pot unir a dos tipus d’espermato-
zoides: si I'espermatozoide conté un
cromosoma X, el nou individu sera
una nena; si conté un cromosoma Y,
sera un nen.

Leminent fisic anglés John Dal-
ton (1766-1844) tenia ceguesa
per als colors. Aquest és el mo-
tiu que aquest trastorn s’ano-
meni daltonisme.

Prova per a la detecci6 del daltonisme.
Segons la imatge que es distingeixi en
aquest dibuix, es pot deduir alguna difi-
cultat per a la percepci6 dels colors.

m



Genotips i fenotips en dones

XX xxd xdxd
v v \

Visié Visié Ceguesa

normal normal pero per als

portadora colors

Genotips i fenotips en homes

XY xdy
\/ v
Visio Ceguesa per als
normal colors

O——0
xxd XY

56 b o

XX XY X%y
v v v \/
Visié Visié Visi6  Ceguesa
normal normal perd normal per als

portadora colors
K
VISIO normal Visié
pero portadora normal

En les dones, la preséncia d’un al-lel X anul-la els efectes de I'al-lel X9;
per tant:

« Als genotips XX i XX9 els correspon un fenotip normal.

» S’han de reunir dos al-lels X9 (X9X9) perqué una dona presenti ceguesa
per als colors.

« Les dones XX9 son portadores de I'al-lel, ja que el poden transmetre
a la meitat dels descendents:

— Si aquests descendents que reben I'al-lel sén homes, seran dalto-
nics.

— Si sén dones, en seran portadores.
En els homes el daltonisme és més freqlient que en les dones:

« Un Unic al-lel X4 determina la ceguesa per als colors, ja que aquest
gen no resideix en el cromosomaY i, per tant, no pot haver-hi un al-lel
normal que anul-li els efectes de Xd.

 Pel que fa a la transmissié de la malaltia als seus descendents:
— Totes les seves filles en seran portadores, ja que totes rebran I'al-lel
Xd,
— Tots els seus fills seran normals i no transmetran I'al-lel, ja que tots
rebran el cromosomaY, en el qual no resideix aquest caracter.

La ceguesa per als colors o daltonisme no afecta la supervivencia dels in-
dividus, pero hi ha altres caracters que també presenten heréncia lliga-
da al sexe i que provoquen trastorns greus en les persones afectades.

Es el cas de 'hemofilia. Les persones que la pateixen tenen greus di-
ficultats en el procés de coagulacié de la sang. Aquesta alteracié s’he-
reta de la mateixa manera que la ceguesa per als colors; hi ha dos al-lels:
X normal és dominant sobre X" hemofilic.

Exercicis
19. Observa 'arbre genealdgic de I'esquerra.

— Descriu tots els fets que hi estan reflectits que et permetin d’assegu-
rar que es tracta de I'heréncia d’un caracter lligat al sexe.

20. Observa aquest arbre genealdgic sobre I'heréncia de I’hemofilia i de-
dueix-ne:
« Els genotips dels individus 2de Pi2,4i5de F,.

« Quina probabilitat hi ha que els fills del matrimoni entre 6 de F; i una
dona XX presentin I'al-lel Xh?

P O m
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5. Lainvestigacio de I’herencia

El cultiu i reproduccié en el laboratori de molts tipus d'éssers vius, i tam-
bé de virus, ha permés d'investigar i conéixer I'heréncia d’'un gran nom-
bre de caracters.

Els mecanismes de control i expressié del DNA s6n universals i, per
aquest motiu, les conclusions dels estudis efectuats contribueixen a des-
xifrar els mecanismes basics de I'heréncia en tots els éssers vius.

Una de les espécies més emprades ha estat Drosophila melanogas-
ter, la mosca del vinagre, que es troba sovint en llocs on hi ha fruita molt
madura, ja que s’alimenta del llevat que fermenta els sucres despre-
S0s per aquest tipus d’aliment.

Aquest insecte, de dimensions reduides, presenta caracteristiques molt
favorables per a dur a terme aquest tipus d’investigacions:

« Es cria a l'interior de pots de vidre amb un senzill medi de cultiu.
« Cada dues setmanes neix una nova generacié de mosques.

« De cada encreuament se n'obtenen molts descendents.

» La seva dotacié cromosomica és de només vuit cromosomes.

A comencament del segle XX, T.H. Morgan, de la Universitat de Co-
limbia, després d’haver visitat Hugo de Vries i d’haver-se posat al cor-
rent dels seus descobriments, va triar la mosca Drosophila per a realit-
zar-hi estudis semblants als de Mendel. Des d’aleshores, les experién-
cies dutes a terme amb aquesta espécie han servit tant per a la
investigacié com per a la formacié cientifica.

Els treballs amb Drosophila es basen en la seleccié d'individus que pre-
sentin alguna caracteristica diferencial d’origen hereditari i en el disseny
dels encreuaments necessaris per a deduir el tipus d’heréncia d’aquest
caracter.

La manipulacié de les mosques és un procés senzill:
— S’anestesien substituint el tap del pot per un coté impregnat d'éter.

— Al cap de pocs minuts, les mosques s’han adormit i, aleshores, s’es-
tenen damunt una superficie de color clar per facilitar-ne I'observa-
cio.

— Mitjancant una lupa, si cal, s’observen detalls del cos de les mos-
ques. Per a moure-les o agafar-les sense fer-los mal, es fa servir un
pinzell.

Gregor Mendel va ser pioner en
la investigacié amb éssers vius,
ja que va treballar amb la peso-
lera i amb la planta de la flor de
nit. Els fongs Neurospora i As-
pergillus, nombroses especies
de bacteris, entre els quals Es-
cherichia coli, i molts tipus de vi-
rus han estat objecte d’'un gran
nombre d’estudis.

En l'actualitat, s’ha aconseguit
desxifrar la seqiiencia del geno-
ma huma.

Drosophila
melanogaster

Cromosomes

Mascle

En els cromosomes de Drosophila es dis-
tingeixen la parella de cromosomes se-
xuals: XX per a les femelles i XY per als
mascles.

Manipulacié de Drosophila. Per gentilesa
del Departament de Genética de la Facul-
tat de Biologia, Universitat de Barcelona.

13




Els investigadors de I'equip de Morgan van estudiar diverses poblacions
de mosques i hi van trobar un gran nombre de caracters hereditaris.

Observa un exemple concret d'investigacié amb Drosophila.

S’encreua una femella amb el cos de color clar, el feno-  S’encreuen els individus de la F, entre ells.
tip normal, amb un mascle de cos fosc.

¥ i | ) ' i . 1 1 ‘_ i
l.' 3 | TR ! x = | A
e : IREL N -

S'observa que tots els descendents tenen el cos de co- En la F, s’observa que, de cada quatre individus, tres s6n
de color clar i un té el cos fosc.

lor clar.

Un altre caracter hereditari molt caracteristic en Drosophila és el color
dels ulls. El fenotip normal correspon al color vermell brillant, perd n’hi
ha molts altres, com per exemple el d’ulls blancs. Observa els resultats
de les experiéncies de Morgan pel que fa a I'al-lel ulls blancs.

El genoma de Drosophila, es coneix detalladament ja que se n’ha acon-
seguit identificar tots els gens i llur situacio en els cromosomes.

Femella Mascle Femella Mascle Femella Mascle
ulls vermells ulls blancs ulls vermells ulls vermells ulls vermells  ulls blancs
de F, de F, de F de P
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Exercicis

21. Inventa els simbols dels al-lels i representa mitjangant un esquema en
forma d’arbre els dos encreuaments anteriors respecte del color del cos.

— Explica quines caracteristiques sobre els al-lels estudiats es poden
deduir d’'aquestes experiencies. Proposa un nou encreuament per a
confirmar les teves deduccions.

22. Estableix una hipotesi sobre I'heréncia del color dels ulls en Drosophi-
la. Representa-la en un esquema en forma d’arbre. Exposa la teva hipo-
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Activitats de sintesi

1. Dibuixa I'esquema de les diferents fases de la meio-
si en una cél-lula que té una dotaci6 de 4 cromo-
somes (2n = 4).

2. Fes un esquema d’'una cél-lula la dotacié de la qual
és 2n = 8, en I'anafase de la mitosi i en les anafa-
ses | i Il de la meiosi.

3. El ximpanzé té una dotacié cromosomica 2n = 48.
Dedueix el nombre de cromosomes de les cel-lu-
les seglients:

— Una cél-lula de I'epidermis

— Un espermatogoni

— Una cel-lula hepatica d’'una femella
— Un oocit

— Una cel-lula de la pell d’'un embri6

4. Si la dotacié cromosomica del cavall és 2n = 60 i
la de I'ase és 2n = 66, quina és la dotaci6 cro-
mosomica del mul, que és el descendent resultant
d’aquest encreuament? Segons aquest resul-
tat, podries deduir per queé és esteril?

5.Imagina’t la seglient dotacié cromosomica de dos
individus, per a tres caracters:
«Aa BB Cc
caa Bb Cc

— Fes totes les combinacions possibles per als
gametes que produira cada individu.

— Fes les combinacions corresponents a tots els
descendents possibles de I'encreuament.

6. Observa aquest arbre genealogic, que fa referén-
cia a I'heréncia de I'albinisme en una familia.

A, normal, domina sobre a, albi
1 2

P B0

aa|
-0 O O i

FII

—
N

AA
2

O

— Dedueix els genotips possibles dels individus
que no el tenen anotat.

— Siladona 1 de F, es casa amb un home Aa,
quina probabilitat hi ha que tinguin un fill albi?

7. Fes un esquema que justifiqui les tres lleis de Men-
del i acompanya’l d’una explicacio clara.

8. Quina diferéncia hi ha entre codominancia i herén-
cia intermédia? Posa un exemple de cada cas.

9.

10.

11.

12.

13.

En I'espécie Drosophila melanogaster, el caracter
mida de les ales presenta un al-lel normal (V) i un
altre que origina ales més curtes (v), i que és re-
cessiu respecte de I'anterior. Explica tots els resul-
tats que es poden produir de I'encreuament entre:

« Una mosca amb ales normals i una amb ales cur-
tes
« Dues mosques amb ales curtes
» Dues mosques amb ales normals
— Tingues en compte els possibles genotips que
corresponen a cada fenotip

El color de pél fosc (P) en els gossos és dominant
sobre I'albi (p), i el pél curt (C) domina sobre el llarg
(c). Si I'heréncia d'aquests caracters compleix la
tercera llei de Mendel, escriu tots els genotips i fe-
notips que es poden presentar.

S’encreua una planta de fulles amples amb una de
fulles estretes. Tots els descendents tenen les fu-
lles estretes.

Quan s’encreuen aquestes plantes entre elles, s'ob-
tenen 32 plantes de fulles estretes i 11 de fulles
amples.

— Fes un informe amb la teva hipotesi respecte
de I'heréncia d’aquest caracter i els genotips
dels individus que han intervingut en els en-
creuaments.

Seguint la genealogia d’'una malaltia imaginaria,
s’observa I'heréncia d’aquest caracter segons l'ar-
bre genealdgic seguent.

# Presentala malaltia

P e

070 HO OO

"OMMEO O W O

— Dedueix les caracteristiques d’aquest gen, cada
al-lel, el tipus d’heréncia i els genotips i fenotips
dels individus de l'arbre.

Busca informaci6 sobre el genoma huma i fes un
informe sobre els descobriments que s’han fet i al-
gunes aplicacions que poden tenir en el camp de
la medicina.

Pots consultar alguns llocs web, com:

* www.sciencemag.org
* www.biotech.bioetica.org

També pots buscar amb un cercador «projecte ge-
noma».
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