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Unitat 6. LHERENCIA BIOLOGICA
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Conceptes de genetica

Mendel i les lleis de I'herencia
Teoria cromosomica de I'heréencia
Alteracions de les lleis de Mendel
La genética del sexe

Herencia de caracters quantitatius



Geneética Ciencia que estudia la transmissié dels caracters biologics d'una
generacio a l'altra, 'heréncia biologica.

° Propietat genérica i heretable d'un ésser viu (color del cabell, forma
de la llavor, eficacia d'un enzim...)

° o Aspectes concrets que pot presentar un caracter, poden ser
dos o més (cabell ros, moreno o pel-roig; llavor allargada o
arrodonida; enzim molt actiu, poc actiu o disfuncional...)

° Conjunt de caracteristiques observables d'un organisme

° Segment de DNA que conté informacid especifica per un determinat
caracter

° Variants d’un gen, determinen el tret d’un caracter (per exemple: en el

gen que porta informacio sobre el color del cabell, trobarem un al-lel que
determini color ros, un altre moreno, un altre pél-roig...)



Localitzacié concreta d’'un gen en un cromosoma (plural: loci)
Conjunt d’al:-lels que presenta un organisme per a determinats gens
Individu que té en les seves cél-lules dos séries de cada
cromosoma, cromosomes homolegs (un d'origen

matern i un patern)

Presencia de dos al-lels iguals per a un determinat gen. Mendel
els va anomenar linies pures

Preséncia de dos al-lels diferents per a un determinat gen.
Mendel els va anomenar linies hibrides

Presencia d'un sol al-lel per a un determinat gen

Al-lel que sempre gue hi és present manifesta el seu tret
(s'expressa tant en individus homozigots com heterozigots)

Al-lel que només manifesta el seu tret en abséncia de I'al-lel
dominant (s'expressa només en individus homo i hemizigots)
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2. Mendel i les lleis de I'herencia

e Gregor Mendel va ser un monjo txec que l'any 1866 va presentar els resultats dels
seus experiments sobre I’heréncia de caracters en plantes de pésol

e Vaseleccionar 7 caracters (color de la llavor, forma de la llavor, color de la beina,
forma de la beina, color de la flor, posicio de |a flor, longitud de Ia tija)

e Va seleccionar linies pures per a 2 trets de cada caracter (a I'encreuar-se, tots els
descendets sortien identics a un dels progenitors per al caracter seleccionat)
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e Va produir artificialment les fecundacions entre els individus desitjats, per
encreuar diferents trets i veure'n els resultats (fecundacio creuada)

Fecundava el carpel d’aquestes
Pol-len dels flors amb el pol-len de flors
estams d'una altra planta amb un
caracter o un tret seleccionat,
per exemple, flor blanca.

Tallava els estams de flors
de plantes amb un caracter
o tret determinat, per
exemple, flor porpra.

Carpel 'l
Si buscava

caracters que no
( eren a les beines
2 EX ﬁ. o ales llavors,
-‘. Wy o
3 ,;g,;,.'q;, sembrava les
'7;" < - .
Estams T A llavors per obtenir

les plantes.




Resultats: tots els descendents amb llavors

Linia pura de Linia pura de
plantes amb plantes amb
llavors grogues. llavors verdes.
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Parentals
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\ Creixement
.

Maduracié

Primera
generacio
filial (F1)

<X

Llavors de la F, procedents de
les plantes parentals. Totes
grogues.

2.1. Llei d'uniformitat

e Experiment: Encreuament de linies pures (homozigots) per als trets llavors
verdes i llavors

I'neréncia no és una mescla
intermédia d'informacid
paterna i materna

Per determinar el genotip dels
individus de la generacio F,
realitzem el quadre de Punnett

Fenotip dels Al-lels que poden
progenitors — > presentar els
gametes sorgits de

‘// la meiosi per a cada
progenitor
®- 0.
:> Fenotips dels
aa descendents
a a a
-

Genotip de cada
progenitors Genotips dels descendents



Gametes
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d

Llei d’uniformitat

En encreuar homozigots (linies pures) per
un caracter determinat, s'obté una
generacié filial (F,) heterozigota (linies
hibrides), uniforme i igual a un dels
progenitors (el que tingui I'al-lel dominant)



2.2. Llei de segregacio dels al-lels

e Experiment: Autopol-linitzacio de les linies hibrides (heterozigots) de llavors
obtingudes en lI'experiment anterior

Llavors de la F;

Resultats: la majoria amb llavors , perd

algunes amb llavors verdes
Creixement

Autopol-linitzacié & )

a
Segona f ) ) generacio F, amb una proporcié
gg:;;r?;l;) \J \_, a 75% llavors grogues i 25% llavors
2,

verdes (3:1)

Llavors de la F2:
grogues i verdes
en proporcio 3:1




Gametes
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Llei de segregacioé dels al-lels

En encreuar heterozigots (linies hibrides)
per un caracter determinat, s'obté una
generacio filial (F,) heterogénia on tornen
a reapareixer els al-lels ocults en |a F



Activitat.

Els genotips homozigot dominant i heterozigot presenten el mateix
fenotip. Mendel va dissenyar un experiment per determinar el genotip en
aguests casos, I'encreuament prova.

Aquest consisteix en encreuar el subjecte a estudiar amb un individu
homozigot recessiu per al caracter en questio i analitzar-ne la descendéncia.

Quins fenotips i genotips i en quines proporcions esperem en les
generacions F, resultants dels encreuaments prova per una planta de llavors
grogues?




2.3. Llei de la distribucio
Independent dels caracters

e Experiment:
1. Encreuament de linies pures per a dos caracters (doble homozigots) de

llavors verdes rugoses i de llavors llises.
2. Autopol-linitzacié de les linies dihibrides (doble heterozigots) de llavors

llises obtingudes en la fase anterior.
P X .

AABB aabb
i i Resultats:
, F.: tots els descendents amb llavors llises
Gametes  AB ab 1 . .
\ =z F,: proporcic de 9 llises, 3 rugoses,
: 3 verdes llises i 1 verda rugosa
1 ~2>2Z
o AaBb Els gens de cada caracter es
Autopol-linitzacid & . comporten independentment.
1 R . , . .
{ . La presencia d'un no condlplpna la
“ preséncia de l'altre. Sl fos aixi, el
AaBb X  AaBb tret groc sempre s’hereteria amb

el tret llis, i el verd amb el groc.



AABB aabb

AB AB AB AB ab ab ab ab

Gametes:
AB\\/"b
F1: 100% AaBb

B b aB ab
B BB Bb aBB aBb
b Bb bb aBb abb
aB aBB aBb aaBB G aaBb G
ab aBb abb aaBb aabb .

Llei de la distribucié independent dels caracters

En els encreuaments dihibrids per a dos o més
caracters la generacié filial mostra una separacié

independent dels caracters.

*Aguesta llei només es compleix si els gens per a aquests caracters tenen locis

en cromosomes diferents o allunyats en el mateix cromosoma.




3. Teoria cromosomica de I'herencia

e A principis del segle XX es constata que els gens es troben en cromosomes i quin
és el seu comportament en la meiosi, aixi es podien explicar les lleis de Mendel

Llei d’uniformitat

X4
Llavors grogues .
8108 Ags A Gametes
A BA AA AA x
I ' —_— 8 x — Ax £ — 'A Fecundacio
Replicacio . e A&a
e Meiosi | Meiosi Il ' l
aa aa axa
a®sa a -
- > axa > l i F1
' 100%
grocs

Llavors verdes



Llei de segregacié dels al-lel

Gametes encreuament

Hibrid de F, AT A M rr\ rla
. R l . A

AA aa

Aga Aga 25% 25%
l l A x 8 Meiosi | Meiosi Il 50% ' l
A& 3 asa
- a ‘
Replicacio ™ axa | G ' ' l l
25% ﬁ 25% .

del DNA
50% , 4

Q




Llei de la distribucié independent dels caracters

AaBDb: heterozigot

A
dihibrid l l a

| lB Duplicacio '

b
A
“’% Xa Hi ha dues possibles AH"a\x 3
configuracions en
meiosi |.

R bi % b b bex -

Meiosi |

a A "A a R a
Meiosi Il

x2 'AlB lalb Satgies 'Alb 'alB



e Hiha excepcions en que
'independéncia de
caracters no es compleix,
aixo és quan dos gens es
troben en el mateix
cromosoma

e Thomas H. Morgan i el seu
equip van treballar aquesta
questio, a partir de 1909,
observant els encreuaments
de diferents caracters de
Drosophila melanogaster
(mosca del vinagre)

No es compleix la proporcio 9:3:3:1, sind que
les combinacions que presentaven els

progenitors es troben més representades,
aixo vol dir que sén gens lligats

b*>b
/ \
cos gris Ccos negre

Dihibrid heterozigot
procedent d'una F;

homogenia
/ /,
-
@
. (N
b*b vgtvg
R
X
w
~
) O
N
>
bb vgvg

Mutant doble recessiu

ales normals

F-»

b*vg

bvg*

bvg

vg'>vg

ales vestigials

bvg
Gt~ 965
Y grises amb
NN ales normals
b*b vg*vg

e
g grises amb

ales vestigials

185
negres amb
ales normals

944
negres amb
ales vestigials




3.2. Recombinacid | mapatge genetic

e Enl'experiment de Morgan hi ha una petita proporciéo de descendents que
no presenten els gens lligats, el ligament s'ha trencat

¥

Aqguesta ruptura del lligament es dona durant Els fenotips que resulten
'entrecreuament de la meiosi, on dos gens que » d'aquest trencament son els
es trobaven al mateix cromosoma poden acabar fenotips recombinants

trobant-se a diferents gametes

Meiosi I: profase Meiosi Il: metafase l

recombinants
de cada

b b Es produeixen
vg vg* . b dos gametes

+ + + +
b i i S LV & entrecreuament.
’ b*
vg vg vg'vg' vg vg vg*'vgt = ve
b* b*
Els cromosomes Entrecreuament .
s'aparellen gen a gen. i recombinacio: VEg @'e . “
les cromatides Cromosomes
intercanvien segments recombinants vg*

homolegs.



Frequéncia de recombinacié (F.)

e Probabilitat que es produeixi I'entrecreuament : .
. F - Nombre fenotips recombinants 100
entre els dos gens de manera que es trenqui el R o e e oEE
lligament

e Aguesta freqUéncia depén de la distancia entre els gens en el cromosoma

Pocadistancia Af -a Af “a AZ ZA a= —a 4 & AR 2o - A A @ ~ Molta distancia
entre gens 4 ¥ R ¥ A VY entre gens
Poca F, (minim « » Molta F, (maxim
0% si estan un 50%, perque de
. , =3 2 b b =3 b B <,
contigu a l'altre) les 2 cromatides

nomes es
recombina una)
Si els gens estan molt junts, perque es Si els gens estan separats, perque es
deslliguin s’ha de produir la recombinacid deslliguin es pot produir la recombinacio
en una zona Molt concreta de la cromatide en una zona més o menys extensa de la

(marcada en gris) cromatide (marcada en gris)



e A partirdel calcul de F, podem inferir la distancia entre gens amb unes unitats
anomenades centimorgans (cM)

1%deFR=1cM

e Amb aguestes unitats es poden construir els mapes genetics o cromosomics

Wild type
AA ﬁ

e | ) @

Mutant Type

5cM 2cM aa

b {Body Color) cn (Eye Color) vg (Wing Size)

8.0% 9.0%——>



4. Alteracions de les lleis de Mendel

4.1. Dominancia incompleta

e Genson no hi ha cap al-lel que domini sobre l'altre, sind que en heterozigots
trobem una mescla dels dos caracters expressats en homozigots

Y

che
l auto fertilizacion
ck c®

cRct coc

CK

chek che®

cRe® v

1 roja : 2 vocac ; 1 blanca



4.2. Codominancia

e Genson no hi ha cap al-lel que domini sobre l'altre, sind que en heterozigots
s’expressen tots dos al-lels equitativament

Lol BB NN
= A
Alelos C®C®(gallo blanco)
BN BN BN BN

Codominante (" ®(gallo blanco)

ARAR x _ABpB

Alelos ("("(gallina negra)




4.3. Al-lelisme multiple

e Genson hi hamés de dos al-lels que en determinen els trets (entre ells hi pot
haver relacié de dominancia, dominancia incompleta o codominancia)

C domina ch domina
sobre cch sobre c"
ch domina
\ / sobre c
C>chschs$c Quines relacions de dominancia i/o
codominancia trobem entre els al-lels I*, 1B i i
els grups sanguinis?
Genotipo P grup 9
cc ceheeh cheh oe Genotips Py ] IB|E IBj 1813 ii

Fenotipo Fenotip I 0

A B AB
NEGRO CHINCHILLA HIMALAYA | ALBINO Antigens a
la membrana




4.4, Influencia del medi ambient en el fenotip

e Elmedi ambient pot modificar el fenotip fent que en un mateix genotip
s’activin uns gens o altres

En I'abella de la mel, I'abella reina té el Els reptils no tenen cromosomes sexuals. Mascles i
mateix genotip que les obreres (32 femelles tenen el mateix genotip. Per exemple, en la
cromosomes), pero la reina en el seu estat majoria de cocodrils, si 'ou és incubat a temperatures
larvari és alimentada amb gelea reial, aixo inferiors a 30°C s'expressaran els gens que

fa que s'activin els gens que la determinen el fenotip de femella, si és superior
determinaran com a reina s'expressara el fenotip de mascle

Abellot (mascle) amb 16
cromosomes




5. La genética del sexe

5.1. Heréncia del sexe

22 autosomics
e Esser huma »23 parells de cromosomes

22+ i 22+
gametes = 50% o S0% v 100%

1 sexuals

? &

XX femella XY mascle

meiosi ‘

50%




En algunes especies és el mascle qui presenta 2 cromosomes sexuals idéntics,
en altres cada sexe presenta un nombre diferent del mateix cromosoma sexual
i en algunes no hi ha cromosomes sexuals, sind que ve determinat per la dotacio

cromosomica o per la influéncia ambiental

. 76+ y % . 1;’; ﬂ 8 . 32 *

16+ & h . 1& Ero




5.2. Heréncia lligada al sexe

e En elscromosomes sexuals trobem gens que regulen els caracters sexuals i
també molts altres caracters OPN1 daltonisme, F8/9

- Molts gens es troben al cromosoma X i no al Y » hemofilia, DMD distrofia
muscular de Duchenne...

heréncia
lligada al sexe SRY desenvolupament de

- Alguns gens es troben al cromosoma Y i no al X » testicles, gens desconeguts
hipertricosi auricular

PAR1

(R
XAR

SHOX desenvolupament
Alguns gens es troben als esquelétic, SPRY3 desenvolu-

cromosomes XiY pament de varis teixits

Genes que escapan a la inactivacion
XCR




DyD Dyed dyed
el daltonisme és un trastorn de _ XX XX = XY Xy

la Visio d’heréncia recessiva Coni DOHA TG Dona Dona Home no Home
lligada al cromosoma X P afectada portadora  daltonica afectat daltonic




5.3. Herencia influenciada pel sexe

e Alguns gens es troben en els dos sexes (cromosomes autosomics o parts
homologues dels sexuals) i els seus al-lels tenen expressions fenotipiques
diferents segons el sexe

la calvicie en els humans
ve determinada per un
al-lel dominant en homesii
recessiu en dones

BB
Bb
bb

Amb cabell | Amb cabell
Amb cabell Calb
Calba Calb

la preséncia o mida de les
banyes en molts ovins i
caprins segueix el mateix
patré que la calvicie humana




6. Heréncia de caracters quantitatius

Herencia poligénica on el fenotip s'expressa amb una variabilitat continua

\ g

no classifiquem els fenotips en classes, tenim un espectre fenotipic

Cada al-lel aporta un valor quantitatiu diferent

\ g

Es segueix una patré més o menys
semblant a I'heréncia codominant

\ g

en els fenotips apareix una
distribucié normal (majoria
d'individus en les categories
intermedies i pocs als extrems)




Activitat.

El niGmero d’ous que pon al dia una gallina és un ,ésa
dir, que és mesurable mitjancant una unitat numerica. A diferencia dels
caracters discrets, que permeten agrupar els fenotips en classes.

A més, aguest caracter presenta una , aixo vol dir que la
seva expressio fenotipica ve determinada per varis gens.

A continuacio es presenten els genotips per a tres gens d’'aquest caracter i la
seva influencia en el fenotip:

Gen 1: al-lel A (molts ous) i al-lel a (pocs ous)
Gen 2: al-lel B (pocs ous) i al-lel b (molts
ous)

Gen 3: al-lel C (molts ous) i al-lel ¢ XOCS ous)
Siencreuem un gall i una gallina amb genotips AaBbCc i Aabbcc, quines

probabilitats hi ha que surti descendéncia amb tots els al-lels implicats a
produir molt ous?



Activitat.

La massa del fruit és un caracter quantitatiu, que podem mesurar i
expressar en valors numerics. En una varietat de melons, la massa del fruit

pot variar entre 1500 g i 2500 g degut als gens A i B. Cada al-lel contribueix en
250 g en la massa del melo.

Indica la massa i la proporcid dels melons resultants de I'encreuament:
AaBb x AaBB



