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treballaras?

En acabar la unitat has de ser capac de:

¢ Valorar la historia dels coneixements sobre I'heréncia
biologica.

e Interpretar el procés de reproduccio sexual de les plan-
tes amb flor.

¢ Precisar el funcionament dels mecanismes hereditaris
descrits per Mendel.

e Distingir la transmissiéo de caracters que presenten
heréncia intermédia, codominancia o al-lelomorfisme
multiple.

o Utilitzar els coneixements de probabilitat necessaris
per resoldre problemes d'heréncia d'un caracter.

¢ Interpretar correctament els arbres genealogics i saber
determinar els genotips dels seus membres.
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1. Ressenya historica

Seqgur que més d'un cop t'han dit que t'assembles al teu pare, a la teva mare o
a d'altres familiars. També deus haver sentit a parlar de malalties hereditaries,
gue passen de pares a fills o d'avis a nets. La similitud entre parents ja fou
detectada des de I'antiguitat; pero, quin és l'origen de les diferencies i similituds
entre els individus?, quines lleis regulen la transmissié de les caracteristiques
fisiques, com el color dels ulls, I'alcada, la forma de les orelles, la quantitat de
cabells, les malalties, etc.?

Avui dia sabem que la informacié sobre els caracters hereditaris es troba en el
nuclide les cel-lules. Quan, en la reproduccio sexual, els gametes (espermatozou
i ovul en animals) s'uneixen, es forma una cel-lula anomenada zigot. El zigot,
amb informacid hereditaria provinent dels dos progenitors, comenca a créixer,
formant I'embrié, nom que rep l'organisme fins que adquireix I'estructura
caracteristica de I'adult.

EXOERIMENTS DE MENDEL I

Al llarg de la historia perd, s'han formulat moltes teories sobre la transmissio
dels caracters hereditaris. L'herencia dels trets fisics ha originat moltes
preguntes gue no van trobar unes respostes clares fins al segle passat, a partir
del redescobriment dels treballs de Gregor Mendel I'any 1900. Tanmateix, abans
dels treballs de Mendel, altres cientifics havien fet aportacions al respecte que,
més o menys encertades, constituiren l'inici del cami d'estudi de I'heréncia
biologica. Vegem ara les principals aportacions:

UNITAT 2

Preformacionisme

Teoria del segle xvii amb seqguidors fins ben entrat el segle xvii. Amb el
descobriment de I'existéncia dels espermatozous i els ovuls, molts bidlegs van
pensar que un dels gametes contenia I'organisme sencer en miniatura
(preformat). Alimentant-lo convenientment es desenvoluparia totalment el nou
ésser. Tot i que mai no van poder ser observats, es van fer diversos dibuixos
amb una minuscula persona a l'interior d'un gameta.
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Dibuix d'una persona preformada dins d'un espermatozou.

9. GENETICA

Epigénesi
Teoria que aparegué en el segle xvii, quan Wolff, a partir de I'estudi de teixits
embrionaris, va proposar que els diferents teixits i organs apareixien durant el
desenvolupament de I'organisme, gracies a uns impulsos d'origen desconegut
que anomena forces vitals.

Més endavant, Von Baer (s. xix) va proposar que hi havia una transformacié
gradual dels teixits fins a formar I'individu adult. EI zigot seria la cel-lula
primigénia, capag¢ d'originar un nou organisme mitjancant aquest procés de
transformacié gradual.
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Es creia que el material genétic es creia que era invisible (per a molts cientifics
era una cosa mistica), i que es trobava en la cel-lula embrionaria original, el
zigot.

Aquesta teoria ha estat confirmada pels coneixements de genetica molecular
aportats per diversos cientifics durant el segle xx. Aquests mateixos coneixe-
ments han permes descartar 'origen mistic del material genetic.

Pangénesi

Durant el segle xix es van descriure els gametes en la reproduccié sexual i la
unié dels seus nuclis durant la fecundacid. Aquestes observacions van fer
renéixer una antiga teoria, introduida per Aristotil en el segle v aC, segons la
qual totes les caracteristiques d'un organisme sén presents a la sang en forma
d'unes copies minuscules anomenades gemmules, provinents de tots els organs.
Les gémmules es poden dividir, i les copies arriben fins als drgans sexuals, on
s'uneixen per formar els gametes. Amb la fecundacié es produeix la unié de
les gemmules de tots dos sexes. Després les géemmules es van separant,
originant el desenvolupament de les diferents parts del cos.

Aguesta teoria fou assumida per Darwin, el naturalista anglés que elabora la
teoria sobre I'evolucid de les espécies.

Plasma germinal

La pangénesi es descarta totalment quan Weismann (finals s. xix) comprova
gue, malgrat haver tallat la cua a unes rates durant vint-i-dues generacions,
aquestes continuaven naixent amb la cua sencera. Weismann mateix proposa
que els éssers pluricel-lulars tenen dos tipus de teixits: el somatoplasma i el
plasma germinal.

El somatoplasma és format pels teixits essencials per al funcionament de
I'organisme i no pren part en la reproduccié sexual. Aix0 fa que els canvis en el
somatoplasma no es transmetin a la descendencia.

El plasma germinal és format pels teixits amb finalitat reproductivaies transmet
de generacidé en generacid, originant el somatoplasma i el plasma germinal
dels descendents, la qual cosa explica les similituds entre parents.

Aquesta teoria ha quedat plenament corroborada per estudis posteriors.

El naixement de la genética

A finals del segle xix es va descriure la divisid cel-lular i s'observaren els
cromosomes. També es va constatar que els gametes només contenien la meitat
del nombre de cromosomes caracteristic de I'especie. El redescobriment dels
treballs de Gregor Mendel va permetre relacionar definitivament els cromo-
somes com a suport molecular de I'heréncia de caracters. Sutton (1903) va
unificar els coneixements sobre I'estructurai el funcionament cel-lular amb els
treballs de Mendel. Era el comengcament de la moderna ciéncia de la genética.

Gregor Mendel

Gregor Mendel (Johann Mendel abans de rebre I'"habit) fou un monjo austriac
que va donar per primer cop una explicacié cientifica de I'herencia de les
caracteristiques dels organismes. Malgrat que publica els seus treballs
I'any 1866, en la revista de la Societat Naturista de Brno, aquests no foren
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coneguts per la comunitat cientifica fins al 1900, en ser redescoberts simul-
taniament per tres cientifics.

El seu exit es fonamenta en aquests punts:

 Treballar amb pesoleres (Pisum sativum), la qual cosa |i permeté d'obtenir
una generacié anual i una descendencia nombrosa.

+ Observar caracters qualitatius, sense formes intermédies entre les diferents
manifestacions. D'aquesta manera, en estudiar, per exemple, la forma de la
llavor, obtenia plantes que feien llavors clarament llises o rugoses, sense
formes intermédies i, per tant, facilment classificables. Aixd li facilita el
seguiment dels caracters estudiats. En va estudiar set: color de les llavors,
forma de les Ilavors, color de les flors, posicié de les flors, forma de les beines
(estructura que conté les llavors), llargaria de la tija i color de les beines.

+ Fixar-se Unicament en determinats caracters i no perdre's en el sequiment
de I'herencia de molts caracters alhora.

« Utilitzacié de races pures, és a dir, varietats en qué els caracters en estudi
s’hagin manifestat sempre de la mateixa manera des de fa moltes generacions.

- Analisi matematica dels resultats obtinguts.

A partir dels experiments realitzats, Mendel formula tres lleis que donaren per

primera vegada una explicacié cientifica a I'heréncia dels caracters. Per aixd

hom el considera el fundador de la genética, la branca de la biologia que estudia

els fenomens de I'heréncia.

Abans d'endinsar-nos en l'estudi dels experiments de Mendel, i per tal d'entendre
millor la mecanica, és convenient coneixer com es duu a terme la reproduccio
sexual de les plantes amb flor.

+ Activitats d'aprenentatge 1,2,3i 4

2. La reproduccio de les plantes amb flor

Les plantes superiors tenen un organ per a la reproduccié sexual anomenat
flor. Hi ha plantes, com el romani o I'ametller, que tenen flors molt visibles. Sén
les plantes angiospermes, les més abundants avui dia. D'altres, com el pi o
I'avet, tenen flors poc visibles. Sén les plantes gimnospermes.

Parts de la flor

En una planta angiosperma, la flor és constituida generalment per fulles

modificades de quatre tipus:

+ Sépals Fulles transformades per protegir la flor mentre és poncella (la
flor abans d'obrir-se).

* Peétals Fulles transformades per atraure insectes pol-linitzadors.

« Estams Part masculina de la flor. Consta de dues parts: el filament i
I'antera. El filament sosté I'antera, que és I'encarregada de formar

els grans de pol-len, on hi ha els gametes masculins. Cada antera
esta formada per dues parts anomenades teques.



* Pistil Part femenina de la flor, encarregada de formar els gametes
femenins i amb estructures per captar els gametes masculins.
Consta de l'ovari (on es formen els gametes femenins), I'estil (una
estructura tubular gue uneix I'ovari amb l'estigma) i I'estigma
(zona superior del pistil amb substancies adherents i/o péls per
a la captacio dels grans de pol-len).

—estigma
antera
25tam

estil

pistil filarment

petal
L gvari

sepal

Pol-linitzacio

Es el procés que permet gue els grans de pol-len arribin des de l'antera, on
s'han format, fins a I'estigma del pistil. EI vent és I'agent pol-linitzador de les
gimnospermes i els insectes sén I'agent pol-linitzador de les angiospermes.
Les plantes angiospermes tenen les flors ben visibles precisament per cridar
I'atencio dels insectes. Els insectes van de flor en flor alimentant-se de nectar
(liquid ensucrat produit per la flor a través d'unes glandules anomenades
nectaris) i transportant els grans de pol-len enganxats al seu cos.

Fecundacio i formacio de la llavor

Quan un gra de pol-len arriba a I'estigma, germina i forma el tub pol-linic, que
s'estén fins a I'ovari. Pel tub pol-linic baixen els gametes masculins i, en arribar
a l'ovari, es produeix la fecundacio (unié dels gametes masculi i femeni), de la
qual sorgira el zigot, que es divideix fins a formar I'embrid.

Parlem d'autofecundacié quan el pol-len que arriba a I'estigma prové de les
anteres de la mateixa flor.
Un cop constituit I'embrié es forma la llavor (estructura que conté I'embrid).

Finalment es forma el fruit, I'estructura que conté les llavors i en possibilita |a
disseminacid.

EXOERIMENTS DE MENDEL |

UNITAT 2

9. GENETICA

Matematiques, Ciéncia i Tecnologia



EXOERIMENTS DE MENDEL I

UNITAT 2

\

9. GENETICA

Matematiques, Ciéncia i Tecnologia

I'esliging capla ebs grans de pol-len
i ¥ 1_“‘
I ] 1':]
| ; ‘fu"l_f' %
| .‘-’/’_ = gra ce pol-den amplat

&l gra de
pol-len geremina o
=i T &l Truit

H 'l forma &l tud pod-linic
er N BEixa 1A qﬁn‘t!d Que opmid ung 0 meds Bavors
f rrdsicul cads una amb un embnd
‘\.I o .
P O/
J —_

|
=) ., J en condichins Favarabies
F

_.J = la llavgr germina | npix . e
| L 3 una nova planta ? 3
| ELgémeta mascull ':’/ 4

o | arviba o 'evark, an e .
k\\pwm la fecwndaoid .
i
3 |
® o A
I F
|
X
[ fﬁ guant eds grars o pol len

_"ﬂ' 4 estan madurs, < alliberen
AR
flar

+ Activitats d'aprenentatge 5i 6

3. Primera llei de Mendel

En un dels primers experiments que va dur a terme, Mendel encreua peso-
leres que feien les llavors de diferents colors. Va encreuar pesoleres de llavor
verda i pesoleres de llavor groga. Curiosament, va observar que totes les
pesoleres que sortien feien les llavors grogues.

Generacio P [lavors grogues X [lavors verdes
Generacio F, [lavors grogues

Mendel va anomenar generacié P (generacié parental) a les plantes encreuades
igeneracié F (primera generacio filial) als descendents, i troba un mecanisme
per explicar que totes les plantes provinents de la generacid P fessin les Ilavors
de color groc. Mendel va proposar que els caracters hereditaris eren determinats
per I'existéncia d'una parella de factors hereditaris. En aquest cas el factor
hereditari G determina que les Ilavors siguin grogues, mentre que el factor
hereditari g determina que les flors siguin verdes. Ara podem representar
I'encreuament mostrant aquests caracters hereditaris.



Generacio P [lavors grogues X llavors verdes
GG d qq

Generacio F, [lavors grogues
Gg

Quan hi ha un factor de cada, I'un domina sobre I'altre. En aquest cas diem que
el factor G s'expressa i evita que l'altre, el factor g, s'expressi. Aix0 explica que
totes les plantes de la F, tinguin les Ilavors de color groc.

Cada un dels progenitors transmet un dels factors hereditaris a la descendéncia
a través dels gametes. Dit d'una altra manera, cada descendent rep un factor
hereditari de cada progenitor a través dels gametes. En aquest encreuament
els progenitors tenen un sol tipus de factor i la descendencia només pot rebre
el factor G d'un dels progenitors i el g de l'altre. Per tant, tota la descendéencia
sera Gg.

Podem esquematitzar la transmissié dels factors hereditaris mitjancant el que
anomenem taula de genotips. En aquesta taula, a I'esquerra hi posem la planta
amb els factors GG, que només pot formar gametes amb el factor G. De manera
semblant, a la part superior hi situem la planta amb els factors gg, que Unicament
poden formar gametes amb el factor hereditari g.

planta gg
gameta g

planta GG gameta G Gg

Primera llei de Mendel (Llei de la uniformitat dels hibrids de la F,): Quan
encreuem races pures que difereixen en la manifestacié d'un caracter
determinat (generacio P), la descendencia (generacio F,) presenta un aspecte
uniforme per a aquest caracter.

Ara definirem alguns conceptes a partir d'aquest experiment.

Hem vist que hi ha alguns caracters, com el color de les llavors, que poden
transmetre’s d'una generacié a l'altra. La informacié sobre aquests caracters
es troba en els gens. Podem parlar, per exemple, del gen que codifica el color
de les llavors o del gen que codifica la llargaria de la tija en una determinada
planta. En un individu, un gen esta format pels dos factors hereditaris descrits
per Mendel i gue actualment anomenem al-lels.

Un gen és la part del material hereditari que conté la informacié sobre un
caracter determinat. Un gen esta format per dos al‘lels, cada un dels quals
prové d'un dels progenitors.

En el cas anterior les pesoleres de la generacio F, tenen els allels G i g, dels
quals I'al-lel G prové de les plantes de Ilavor groga de la generacié P i l'allel g,
de les plantes de llavor verda de la generacio P.

Els al'lels que presenta una planta per a un determinat gen és el que anomenem
genotip. Fixa't que en I'encreuament anterior tenim tres genotips diferents:
GG (per ales plantes de Illavor groga de la generacié P), gg (per a les plantes de
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llavor verda de la generaci6 P) i Gg (per a les plantes de la generacié F)). No
obstant aix0, les plantes només poden presentar dos colors per a aquest
caracter: llavors grogues o llavors verdes. La forma en que es manifesten els
genotips (en aquest cas el color de les llavors) és el gue anomenem fenotip. En
el cas anterior hi ha dos genotips que deter-minen el mateix fenotip.

El genotip d'un caracter és la com-
posicié d'allels que presenta el gen que
Genotips Fenotips determina aquest caracter. La formaen
gue es manifesten els genotips en
I'individu és el que anomenem fenotip.

GG
Gg

[lavors grogues

Un individu pot tenir tots dos al-lels
ag llavors verdes iguals per a un caracter determinat.
Aquest és el cas dels individus de la
generacié P (GG i gg). Quan succeeix
aix0, diem que l'individu és homozigot o pur per aquest caracter. En altres
casos els individus presenten els dos al-lels diferents, com les plantes de la
generacio F,, en que els individus presenten dos al‘lels diferents per al caracter
color de les llavors: G i g. En aquest cas diem que aquestes plantes sén
heterozigotes o hibrides per a aquest caracter.

Unindividu és homozigot o pur per a un caracter si els dos al-lels que determinen
aquest caracter séniguals. Unindividu és heterozigot o hibrid per a un caracter
si els dos al‘lels que determinen el caracter sén diferents.

Hi ha al-lels que en heterozigosi continuen expressant-se. Es el cas de l'al-lel G,
ja que les plantes de la generacio F,, tot i ser heterozigotes (Gg), presenten el
fenotip llavors grogues. En canvi, l'al-lel g no s'expressa. Els al:lels que
s'expressen tant en homozigosi (GG) com en heterozigosi (Gg) s'anomenen
al-lels dominants, mentre que els al-lels que s'expressen només en homozigosi
s'anomenen al-lels recessius. Els al-lels dominants se simbolitzen amb la inicial
de la manifestacid del caracter amb majulscula (en aquest cas G de groc). Els
al-lels recessius se simbolitzen amb la mateixa lletra que el dominant, pero
amb mindscula (g).

Un al-lel és dominant si s'expressa tant en homozigosi com en heterozigosi. Un
al-lel és recessiu si només s'expressa en homozigosi.

Quan un individu té un al-lel recessiu, malgrat que no es manifesti, pot
transmetre’l a la seva descendéncia, on podria ser que es manifestés, com
veurem quan estudiem la segona llei de Mendel. Per aquest motiu, els individus
que tenen un al‘lel recessiu per a un caracter s'anomenen portadors. Malgrat
gue pot utilitzar-se amb caracter general, el terme portador s'empra sobretot
guan es parla d'al-lels associats a malalties genétiques.

ACTIVITAT

Quan encreuem una pesolera de tija llarga amb una pesolera de tija curta (totes
dues homozigotes), la descendencia és tota de tija llarga.

Representa i explica aquest encreuament.



Solucid

Si considerem: L al.lel tija llarga I al.lel tija curta

L'encrecuament es: tija llarga X tija curta
LL 2 Il
tija llarga
LI

planta Il

gameta l

planta LL gameta L LI

Tota la descendéncia és de tija llarga, ja que I'al-lel per a tija llarga L domina sobre I'al-lel

per a tija curta I

+ Activitats d'aprenentatge 7, 8,9i 10

4. Segona llei de Mendel

En un experiment posterior, Mendel va encreuar dues plantes de llavors grogues
de la F.. La descendéncia d'aquest encreuament fou de 3/4 de plantes amb lla-
vors grogues i 1/4 de plantes amb llavors verdes. Mendel anomena a aquesta
descendencia generacio F, (segona generacio filial). Representem-ho:

Generacio F, Ilavors grogues X [lavors grogues
Gg d Gg
Generacio F, % [lavors grogues

1
7 [lavors verdes

D'on surten les pesoleres amb llavors verdes? Per que sén 1/4 de la descendéncia?
Com abans, cada un dels progenitors transmet un dels al-lels a través dels
gametes. Com que en aquest encreuament els progenitors sén heterozigots
(tenen dos tipus d'al-lels), poden formar gametes amb al-lels diferents i, per
tant, la descendencia pot tenir diferents genotips:

Fem la taula de genotips:

planta Gg
gameta G gameta g
planta gameta G GG Gg
Gg gameta g Gg qq

(o))
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De cada quatre descendents haurien d'esperar que un fos GG, un gg i dos Gg.
Sireagrupem els genotips resultants i els relacionem amb el seu fenotip.

proporcions genotipiques proporcions fenotipiques
1 GG homozigots amb I'al-lel dominant 3
4 — llavors grogues
1,2 . 4
> (= 7) Gg heterozigots
_All_ gg homozigots amb l'al-lel recessiu % Ilavors verdes

El fenotip llavors grogues agrupa els genotips GG i Gg. Podem dir que el fenotip
llavors grogues el presenten individus homozigots i individus heterozigots.

El fenotip llavors verdes correspon al genotip gg, i és el fenotip de la generacié

P, gue no s’havia expressat en la F..

D'aquest experiment podem concloure que:

e Els al'lels es transmeten amb la mateixa probabilitat (p=0,5) a través dels
gametes.

e Els genotips i fenotips de la descendéncia sén el resultat de la unié a I'atzar
dels gametes, que contenen els al-lels.

Segona llei de Mendel (Llei de la segregacid): Els factors hereditaris que
controlen cada caracter no es barregen, se separen en la formacié dels gametes
i es reuneixen en produir-se la fecundacio.

Encreuament homozigot-heterozigot

Fins ara només hem encreuat dues plantes homozigotes o dues plantes hete-
rozigotes. L'encreuament entre una planta homozigota i una planta heterozigota
seqgueix els mateixos mecanismes que hem descrit.

Vegem-ne un exemple:

La pesolera de llavors verdes només pot transmetre l'allel g, ja que és I'Unic
que té. La de llavors grogues pot transmetre G o g:

[lavors grogues X llavors verdes
Gg \2 a9
—;— [lavors grogues
% [lavors verdes

En aquest cas, a cada fenotip de la descendéncia hi correspon un Unic genotip:

planta gq

gameta g
planta gameta G Gg
Gg gameta g qq




Per tal d'entendre millor els mecanismes de transmissié de la segona llei de

proporcions genotipiques proporcions fenotipiques
1 al
> GG > [lavors grogues
1 qq 1 llavors verdes
2 2

Mendel, els practicarem fent un problema. Prova de resoldre'l abans de mirar-
ne la solucio.

ACTIVITAT

En una espécie d'anecs, la llargaria del bec depen d'una parella d'al-lels. L'al-lel
L, que codifica un bec llarg, és dominant sobre I'al-lel |, que codifica un bec
curt. Si encreuem dos anecs heterozigots per a aquest caracter:

1. Quines proporcions genotipiques i fenotipiques esperarem en la seva
descendéncia?

2. Si, fruit de I'encreuament, en surten tres ous, calcula les probabilitats dels
esdeveniments seguents:

A. gque els tres descendents tinguin el bec llarg

B. que els tres descendents tinguin el bec curt

C. gue un descendent tingui el bec curt i dos el tinguin llarg

D. gue el primer anec en sortir sigui de bec llarg i els altres dos de bec curt
3.Sid'unousurt unanec amb bec llarg, quina probabilitat té de ser homozigot?

Solucioé
1. L'encreuament és: bec llarg X bec llarg
LI LI
Cada un dels progenitors pot transmetre L o |, ja que sén heterozigots.

Fem la taula de genotips:

LI
gameta L gameta l
gameta L LL LI
LI gameta | LI 1
Per tant:
2. A. p(A) = p(llarg - llarg - llarg) = s = =042
proporcions genotipiques proporcions fenotipiques
J oL
4 3
1 7 bec llarg
> LI
'%1' l _;T bec curt
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3 3 3 27

4 4 4 64
B.p(B):p(curt-curt-curt):1 -1 -1 :1 =0,02

4 4 4 64

C. L'esdeveniment C és compost de tres esdeveniments elementals:
llarg-llarg-curt llarg-curt-llarg curt-llarg-llarg

Calculem-ne les probabilitats:

p(llarg - llarg - curt) =

(o)} (o)} (o)}
2o 2o Qo

p(larg - curt - llarg) =

p(curt - llarg - llarg) =

INERNREN[®

Mw p|= J>|w.
Mo slw h|—~ .

Per tant:

p(C)= + +
2 2 92 2Z2r
64 64 64 64
D. p(larg-curt-curt)= - - = = 0,05
31 1 3
4 4 4 64
3. Aixd és una probabilitat condicionada. Si un anec de la descendeéncia té el
bec llarg només pot ser LL o LI. La proporcidé entre aquests dos genotips és 1
LL :2 LI (un LL per cada dos LI), segons es desprén de la taula de genotips.

Aixi doncs:

=042

p(homozigot / llarg) = 1

3
+ Activitats d'aprenentatge 11i 12

5. Heréencia intermeédia i codominancia

Mendel treballa unicament amb parelles d'al-lels dominant-recessiu, pero en
altres experiments posteriors s'ha pogut veure que hi ha parelles d'al-lels que
presenten altres tipus de funcionaments.

Enl'herenciaintermedia, els individus heterozigots per a un caracter determinat,
no presenten cap dels dos fenotips que codifiquen els al-lels, sind que presenten
un fenotip intermedi.

En la codominancia els heterozigots presenten totes dues manifestacions del
caracter. Podem dir que cada un dels dos al‘lels s'expressa totalment.

Tant en I'heréncia intermédia com en la codominancia, aquests dos al-lels se
simbolitzen amb una lletra amb majdscula, generalment la inicial de cada una
de les manifestacions del caracter en estudi.

Ara descriurem uns experiments per tal de clarificar el funcionament dels gens
gue presenten heréncia intermédia o codominancia. Farem encreuaments
similars als utilitzats per explicar les dues primeres lleis de Mendel, perdo amb
organismes que presentin caracters hereditaris amb aquests tipus d'heréncia.



Heréncia intermedia

Estudiarem el caracter color dels pétals, en la planta flor de nit (Mirabilis jalapa),
que és controlat per una parella d'al-lels:  V codifica pétals vermells

B codifica petals blancs
Primer encreuament

Generacio P pétals vermells X pétals blancs
A" d BB
Generacio F, petals rosats
VB
BB
gameta B
vv gameta V VB

Fixa't que tota la generacio F, presenta un fenotip diferent dels fenotips de la
generacid P, un color intermedi entre els colors que codifiquen cada un dels
al-lels. Cap dels al-lels no és dominant sobre l'altre.

Segon encreuament

Generacio F, petals rosats X petals rosats
VB 1 VB
Generacio F, % petals rosats VV
% petals rosats VB
% petals blancs BB
VB
gameta V gameta B
gameta V vV VB
VB <
gameta B VB BB

Com sempre, cada un dels progenitors transmet un dels al-lels a través dels
gametes. Com que en aquest encreuament els progenitors sén heterozigots
(tenen dos tipus d'al‘lels), la descendéncia pot tenir diferents genotips i fenotips.

Les proporcions de genotips i fenotips sén les mateixes, ja que a cada genotip
hi correspon un genotip diferent.

Es constata que els mecanismes de transmissié descrits per Mendel per a
parelles d'al-lels dominant-recessiu sén igualment valids per als caracters amb
heréncia intermedia.

ACTIVITAT

El color del pelatge en una especie de cangurs és controlat per una parella
d'al-lels que presenta heréncia intermedia. El pelatge pot ser de tres colors:

~
EXOERIMENTS DE MENDEL | -

UNITAT 2

9. GENETICA

Matematiques, Ciéncia i Tecnologia



EXOERIMENTS DE MENDEL I ~
)V

UNITAT 2

9. GENETICA

Matematiques, Ciéncia i Tecnologia

gris, crema o marrd. Els colors gris i marré corresponen als homozigots.
Si encreuem un cangur de pelatge crema amb un de pelatge marro:

1. Quines sén les proporcions genotipiques i fenotipiques que esperarem en la
seva descendencia?

2. Si de I'encreuament en surten tres descendents, calcula les probabilitats
dels esdeveniments seglents:

A. que tots tres siguin de color marré

B. que tots tres siguin de color crema

C. que un sigui de color crema

D. que només el segon i el tercer en néixer siguin de color crema

Solucié
1. Si considerem: M al-lel marré G al-lel gris
L'encreuament proposat és : pelatge crema X pelatge marré
GM MM
Fem la taula de genotips:
MM
gameta M
gameta G GM
. gameta M MM

El cangur de pelatge crema pot transmetre 'al:lel M o el G. El cangur de pelatge
marré només pot transmetre I'al-lel M, ja que no en té cap altre.

Per tant:
proporcions genotipiques proporcions fenotipiques
1 oM % color crema
1 MM 1 color marré
2 2
A. P(A) = P(MAITG - MArT6 - MArTo) = = =+ & ==k = 0125
-p(A) = p(marrd - marré - marré) = > 55 =g =0,
11 1 1

C. L'esdeveniment C és compost de tres esdeveniments elementals:
crema-marré-marré marrd-crema-marro marré-marrd-crema

Les probabilitats d'aquests esdeveniments son:

p(crema - marrd - marrd) = e

p(marrd - crema - marrd) =

p(marrd - marré - crema) =

Per tant:



_ . N - 1. .
D. p(D) = p(NoCrema - Crema - Crema) > 33 3 ,

La probabilitat de no crema és1/2, ja que és l'esdeveniment contrari a crema,
que té una probabilitat d' 1/2.

Codominancia

Per estudiar la codominancia, veurem el cas del gen que controla la sintesi
d'hemoglobina, la proteina dels globuls vermells que s'encarrega de transportar
I'oxigen des dels pulmons fins a tots els teixits del cos. Aquest gen presenta
dos possibles al-lels:

al'lel N codifica una hemoglobina normal, totalment funcional
al-lel' S codifica una hemoglobina S, poc funcional (transporta poc d'oxigen)
Vegem ara els resultats d'encreuaments analegs als fets amb I'herencia inter-
media:

Primer encreuament

Generaci6 P hemoglobina normal X hemoglobina S
NN d SS
Generacio F, hemoglobina normal i hemoglobina S
NS
SS
gameta S
NN gameta N NS

Les persones heterozigotes presenten alhora tots dos tipus d’hemoglobina
alhora en els seus globuls vermells, sense que hi hagi dominancia d'un al-lel
sobre I'altre ni es formi hemoglobina intermedia.

Segon encreuament

Generaci6 F, hemog. normalihemog.S X  hemog.normalihemog.S

NS \J NS
Generacio F, % hemoglobina normal NN
% hemog. normal i hemog.S NS
% hemoglobina S SS
NS
gameta N gameta S
gameta N NN NS
NS gametas NS ss
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Les persones amb genotip SS Unicament tenen hemoglobina S i presenten una
malaltia anomenada anemia falciforme, per manca d'oxigenacié dels teixits.
Les persones heterozigotes NS, malgrat tenir hemoglobina de tots dos tipus,
no presenten aquesta malaltia.

Es tornen a constatar, doncs, els mecanismes de transmissié descrits per Mendel.

+ Activitats d'aprenentatge 13 i 14

6. Al-lelomorfisme multiple. Sistema ABO dels grups sanguinis

Malgrat que en un individu cada gen sigui sempre format Unicament per dos
al-lels, en molts casos hi ha més de dos al-lels en la poblacid. Aquesta situacid
s'anomena al-lelomorfisme multiple i possibilita moltes més combinacions
d'al-lels que les que hem vist fins ara.

Estudiarem Unicament el sistema ABO dels grups sanguinis humans que
determina la compatibilitat o incompatibilitat de les transfusions de sang. Saps
quin és el teu grup sanguini? | el dels teus familiars?

Malgrat que cada persona té només dos al‘lels, en la determinacié del grup
sanguini n'hi poden intervenir tres al-lels: A, B i O. Les relacions entre aquests
al-lels sén les seglients:

A domina sobre O

B domina sobre O

A i B son codominants

Aixi, doncs, les relacions genotip-fenotip sén aquestes:

genotips fenotips Quan fem una analisi de sang, podem observar
00 0 el fenotip de I'individu, pero no el seu genotip.
Aixi, una persona del grup sanguini A pot ser
AA homozigota o heterozigota. Passa el mateix en
grup A -
AO una persona del grup sanguini B.
BB Malgrat que augmentin les possibilitats de
BO grup B combinacié d'al-lels, els mecanismes de
AB arup AB transmissioé sén eqU|YaIents als descrits guan hi
ha una sola parella d'al-lels.

Ja saps quin és el genotip del teu grup sanguini?

Exemple

Estudiem els grups sanguinis que podem esperar en la descendencia entre
dues persones del grup A heterozigotes:

grup A X grup A
up o AO
gameta A gameta O
Fem una taula. per trobar gameta A AA AO
tots els genotips: AO gameta O AO oo




Si reagrupem els genotips obtinguts i els relacionem amb els fenotips

corresponents, tenim:

proporcions genotipiques

proporcions fenotipiques

% AA homozigots amb l'al-lel dominant
3 grupA
1 AO heterozigots 4
2
17 00 homozigots amb I'allel recessiu % grup O
ACTIVITAT

Una dona heterozigota del grup A s'aparella amb un home homozigot del grup B.
1. Calcula les proporcions genotipiques i fenotipiqgues que esperarem en la

descendéncia.

2. Si tenen quatre fills, calcula les probabilitats dels esdeveniments segients:

A. que tres siguin del grup B i un del grup AB
B. que tots quatre siguin del grup AB
C. que el tercer sigui del grup B

D. que els tres primers siguin del grup B i el darrer del grup AB

F. que els tres primers siguin del grup B i el darrer del grup O

Solucié
1. La parella és: grupA X JdgrupB
AO BB
Fem la taula de genotips:
d BB
gameta B
Q gameta A AB
AO gameta O BO
Per tant:
proporcions genotipiques proporcions fenotipiques
1 al
> AB 5 grup AB
1 BO J1 grupB
2 2

2. A. L'esdeveniment A és compost de quatre esdeveniments elementals:

B-B-B-AB B-B-AB-B B-AB-B-B AB-B-B-B

Calculem les probabilitats d’'aquests esdeveniments:

75
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—_
—_
—_

p(B-B-B- AB)-—-?-?.?:%
Boag-my= .l 1. 1.1
PB-B-AB-B) =5 55 371
1 1 1 1
p(B-AB-B-B) =~ 7-7.?:%
1 1
P(AB-B-B-B)=> % 7.%:%
Per tant:
1.1t 1.1 _4_1_
L T T T A T
_ I I T e
B.p(B) =p(AB-AB-AB-AB)=% ‘5 5 5= 757006
C. Com que sén esdeveniments independents: p(C) = —;— =05
- _ 1 11 1 1
D.p(D)_p(B_B_B_AB)—'Z_'?‘Z '—2—_16 006
F.p(F)=p(AB-AB-AB-O)=—%—-%-%-o:o,

ja que no és possible que tinguin un descendent del grup O.

+ Activitats d'aprenentatge 15,16 i 17

7. Arbres genealogics

Simbols

Linies

Quan es vol fer un estudi familiar de la transmissié d'un determinat caracter
associat sovint a una malaltia, s'elabora un dibuix esquematic anomenat arbre
genealogic. Per confeccionar-lo s'utilitzen simbols per als individus i linies que

uneixen aquests simbols segons el parentiu.

Els simbols basics sén els seglents:

[J/O Mascle / Femella amb fenotip normal.

B /® Mascle / Femella amb un fenotip determinat, generalment associat a

una malaltia.

També es poden utilitzar altres simbols, que permeten detallar si un individu

és portador d'un al-lel recessiu, si ja és mort, etc.

La linia que uneix horitzontalment un mascle i una femella indica que sén parella.
Si la linia és doble indica que, a més de parella, sén parents. Del punt mitja
d'aquesta linia en pot sortir una linia vertical cap avall, que va a parar als
descendents. Per clarificar-ho, veurem un arbre genealogic on s'estudia la

transmissié de I'albinisme en humans:



| o0,
{ T T \
[l D1T.z O, O“TDS L, TO7
{ 1 \ { |
I O, T 0O, o, 0O, 00, OO0,
v
D1 .2 Oz .4 Os Os
0o fenotip normal: es caracteritza per preséncia de pigmentacié
He fenotip albi: es manifesta en la manca de color a la pell, els ulls i els péls.

Els fills es posen per ordre de naixement.
Les generacions s'ordenen mitjancant xifres romanes.

Els individus de cada generacié es numeren amb nombres naturals.

A partir de les dades que ens ofereix un arbre genealdgic, podem intentar
determinar el genotip dels seus membres. En el cas de I'arbre que ens ha servit
d'exemple, i suposant que els individus que s'incorporen a la familia siguin
homozigots si els fets no ens indiquen el contrari, podem dir que:

1. L'al-lel que codifica un fenotip normal domina sobre el que codifica 'albinisme.
Aix0 és despren del fet que, en la generacid I, dos individus que no pateixen
la malaltia s'aparellen i tenen una filla amb albinisme.

Sisimbolitzem I'allel que codifica un fenotip normalamb A i l'al-lel que codifica
I'albinisme amb a, podem dir que en la generacid | tots dos individus sén
heterozigots Aa.

2. Enla generacié Il els genotips sén aquests:

AA, jaque elsindividus que s'incorporen
a la familia sén homozigots si els fets no
ens indiquen el contrari.

aa, ja que és albina.

Aa, ja que tenen un nét comd amb
albinisme.

AA o Aa. No podem assegurar-ne el
genotip.

3. Enla generacié Il els genotips sén aquests:

AA, jague elsindividus gue s'incorporen
a la familia sén homozigots si els fets no
ens indiquen el contrari.

Aa, ja que tenen descendéncia albina. Cal
remarcar que Il és portador d'albinisme,
tot i ser un individu vingut «de fora» de
la familia.

AA o Aa.No podem assegurar-ne el genotip.
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4. En la generacid IV els genotips sén aguests:

IV, 1V,
IV, IV, IV, IV

6

aa, ja que sén persones amb albinisme.

AA o Aa. No podem assegurar-ne el
genotip.

Siaratornem a dibuixar I'arbre genealdgic amb els genotips que hem assignat,

tenim:
| O1Aa—|_ 2Aa
[ I 1
I (AW ‘|— o, O3AA/Aa 4Aa—|—|:\5AA UeaoOran
[ [ ]
1l
O1Aa—|_|:]2Aa OaAA/Aa DAAA/Aa DSAa TOGAa O?AA/Aa DBAA
[ I |
|V I:|1AA/Aa .Zaa O3AA/Aa .4aa OSAA/Aa OGAA/Aa

0 o fenotip normal
He fenotip albf
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