HERENCIA

Els fills s’assemblen als pares

Tots els éssers vius tenen descendents de la seva mateixa espécie. Els fills dels
canaris, per exemple, sempre sén pollets de canari, no pas periquitos, ni cadells de
gos o coliflors. A més a més, no hi ha dubte que els membres d’una familia tenen
caracteristiques fisiques comunes, que determinen semblances entre fills, pares i avis,
com per exemple la forma de la cara, el nas i les orelles o el color del cabell i dels ulls.
Es a dir, que, d’alguna manera, els fills hereten caracteristiques bioldgiques dels seus
progenitors, que, alhora, les van heretar dels seus, generaci6 rere generacio.

La Genética

Cada individu té un programa intern que li permet fer totes les funcions necessaries
per a la vida, incloent-hi les funcions vitals, i que determina les seves caracteristiques
bioldgiques. La informacioé d’aquest programa esta codificada en el material genétic El
material genétic esta format per unes biomolécules especials que hi ha en el nucli de
totes les cél-lules eucariotes, incloent-hi totes les cél-lules que formen els organismes
pluricel-lulars, i que es transmet de cél-lula a cél-lula i de pares a fills seguint unes lleis
molt ben establertes.

La genética és la ciéncia que estudia I'heréncia de les caracteristiques bioldgiques;

estudia el material genétic, la manera com es transmet de pares a fills i la manera com
es manifesten els caracters hereditaris.




EL MATERIAL GENETIC

Els acids nucleics

La informaci6 esta codificada en els acids nucleics. Els acids nucleics sén
constituits per la uni® de molécules més senzilles,
nucleétids, que s’'uneixen l'un darrera l'altre, de manera ordenada, formant
llargues cadenes. Hi ha quatre tipus de nucledtid que formen part dels
acids nucleics, que es diferencien només en una part de la seva estructura.

Els nucledtids conformen una mena d’alfabet on hi

ha codificada

anomenades

la

informacié

geneética. De la mateixa manera que en catala unes quantes lletres, combinades de

manera diferent, donen lloc a moltes paraules, cada sequiéncia especifica de

nucledtids porta una informacié concreta, com per exemple el color dels ulls o el grup

sanguini.

Aquest llenguatge especial, en qué cada grup de tres nucleotids forma una “paraula”,

és el codi genétic. Qualsevol caracteristica biologica ve determinada per un grapat

d’'aquestes “paraules” encadenades, és a dir, pel que podriem anomenar “frase”.

Fent una comparacié molt senzilla i simplificada, una d’aquestes “frases” podria ser:

PEL ROS. Aquesta frase ficticia, que Obviament determinaria el
color del cabell, seria formada per dues “paraules” de ftres

nucleotids, seguint el codi genétic.

proteina

citoplasma

AR

Representaci6 esquematica del procés de copia de I'ADN, transport de la
informacid i fabricacio de proteines

L’estructura dels acids nucleics
Hi ha dos tipus d’acids nucleics: 'ADN (acid

Adenina

Timina

Guanina

Citosina

desoxiribonucleic) i I'ARN (acid

ribonucleic). L’ADN és format per dues cadenes de nucleotids enrotllades que formen

una doble hélix, com una mena d’escala de cargol.

Esquelsto
azucar fosfato

Par de bases

Base nitrogenada



L’ADN emmagatzema la informacié genética (1) i 'ARN s’encarrega de copiar-la i
transportar-la des del nucli fins al citoplasma de les cél-lules (2), on dirigira la
fabricacid de proteines (3). Les proteines son les molécules encarregades de
proporcionar les diferents caracteristiques bioldgiques als organismes.

Els gens
Els gens soén les unitats basiques de I'heréncia genética. Cada gen porta la informacio

necessaria per determinar una caracteristica bioldgica, és a dir, per dirigir la sintesi
d’'una proteina concreta. Continuant amb la comparacié del llenguatge verbal, cada
gen correspondria a una “frase”.

El conjunt de tots els gens d'un individu és el seu genoma, que seria com un “llibre” en
que hi ha escrites totes les “frases”, que inclouen tots els gens.

Els cromosomes
Dins del nucli de les cél-lules eucariotes, 'ADN es plega i s’empaqueta formant els

cromosomes. Els cromosomes sén més compactes que 'ADN desplegat i ocupen
molt menys espai.

Tots els éssers vius pluricel-lulars tenen parells de cromosomes, com si estiguessin
repetits: un dels cromosomes de cada parell prové de la mare i l'altre, del pare. Per
aixo tots els fills hereten caracteristiques dels dos progenitors. Els cromosomes iguals
s’anomenen cromosomes homolegs. Els humans tenim 23 parells de cromosomes
homolegs.

Els al-lels

Els cromosomes homolegs contenen informacio
sobre les mateixes caracteristiques. Es a dir,
contenen els mateixos gens, encara que aquests no
diuen necessariament el mateix. Continuant amb
'exemple anterior, cada persona té dos cromosomes
homolegs que contenen el gen que determina el
“color del cabell’, perd un pot dir PEL ROS, mentre
que l'altre pot dir PEL BRU. Es a dir, el gen que porta
la informacié PEL ROS i el gen que porta la
informacié PEL BRU sén al-lels.

Si els dos cromosomes homolegs porten exactament Cromosomes homolegs.
els mateixos al-lels (per exemple PEL ROS) es diu



que l'individu és homozigot per al caracter “color del cabell”. En canvi, si porten al-lels
diferents (un PEL ROS i l'altre PEL BRU) es diu que l'individu és heterozigot per al
caracter “color del cabell”.

Activitat:



LA REPRODUCCIO CEL-LULAR: LA MITOSI

La reproduccié cel-lular

Una de les propietats basiques dels éssers vius i de les cél-lules que en formen part és
la seva capacitat de reproduccio, és a dir, la capacitat de formar altres éssers vius o
altres cél-lules, semblants a ells mateixos. De fet, totes les cél-lules provenen de la

divisié de cél-lules existents.

En el cas dels éssers vius més senzills, com els bacteris,
que contenen I'ADN dispers a la cél-lula — no es localitza
dins del nucli-, la transmissio de la informacié genética del
bacteri mare als descendents és molt simple. El procés
s’anomena biparticié i segueix els passos seglents:

1. TADN de la cél-lula mare es duplica i forma dues cadenes
d’ADN idéntiques.

2. Seguidament, el bacteri es divideix en dues meitats i
deixa una cadena d’ADN en cada bacteri fill.

La conservacio de la informacié durant la mitosi

En els éssers vius unicel-lulars eucariotes i en les cél-lules dels éssers vius
pluricel-lulars, la reproduccid cel-lular és més complexa, ja que el material genétic
d’'aquestes cél-lules conforma diversos cromosomes i, a més a més, la cel-lula té molts
organuls (mitocondris, ribosomes, etc.) que s’han de repartir a parts iguals a les
cél-lules filles.

Aquests reparticié equitativa inclou també els cromosomes. Si alguna de les cél-lules
filles no rep algun dels cromosomes, li faltara una part de les instruccions necessaries
per al seu funcionament i morira. De la mateixa manera, si una de les cél-lules filles
rep més cromosomes del compte, tindra algunes instruccions repetides, la qual cosa,
generalment, també provoca la mort cel-lular.

La mitosi és el procés de reproduccié cel-lular que assegura el repartiment equitatiu
de tots els organuls i del material genétic.

La mitosi

La mitosi consta de quatre fases molt diferenciades. Abans de comencar, pero, es
produeix la interfase, que és una fase prévia en la qual les cadenes d’ADN es
dupliquen, perd es mantenen unides.




Profase: és la primera fase. L'ADN, que és a dins el nucli, s’empaqueta, es
plega i forma els cromosomes. Mentre la cél-lula no es reprodueix, 'ADN es
manté una mica desplegat, cosa que n’afavoreix el funcionament. Durant la
mitosi, en canvi, cal que estigui ben compactat per evitar que es trenqui.
Metafase: és la segona fase. La membrana que envolta el nucli es trenca. Els
cromosomes se situen en un pla, al mig de la cél-lula.

Anafase: és la tercera fase. Les dues copies de cada cromosoma se separen i
migren cap a pols oposats de la cel-lula. La separaci6 i la migracié simultania
asseguren que les dues ceél-lules fills rebin exactament el mateix nombre i el
mateix tipus de cromosomes.

Telofase: és la quarta fase. Es forma una nova membrana nuclear al voltant
dels cromosomes fills, que s’han agrupat en pols oposats de la cél-lula. Al
mateix temps, la membrana cel-lular experimenta una estrangulacié i la cél-lula
es divideix en dues parts.

Altres formes de reproduccio cel-lular

Hi ha altres processos de reproduccié que també asseguren la reparticié equitativa del

material genétic, perd no la dels organuls cel-lulars:

Gemmacié - durant la gemmacié, es formen dues cél-lules filles, una de les
quals és bastant més gran que laltre. Els llevats es reprodueixen per
gemmacio.

Esporulaci6 - durant l'esporulaci6 es formen diverses ceél-lules filles,
anomenades espores, bastant més petites que l'original. Les espores sén
resistents a condicions ambientals adverses.



FORMACIO DE GAMETES: LA MEIOSI

La formacié de les cél-lules sexuals
Les persones, aixi com la majoria d’éssers vius pluricel-lulars, provenen de la uni6 de

dues cél-lules, una del progenitor masculi i l'altra del femeni. Aquestes cél-lules
s’anomenen cél-lules sexuals o gametes. Pel que fa a la cél-lula masculina, en el cas
dels animals es diu espermatozoide, i en el cas de les plantes superiors, pol-len. La
cél-lula femenina s’anomena ovul.

Els gametes son céllules especialitzades en la reproduccié sexual, amb
caracteristiques molt concretes, com ara la gran mobilitat que presenten els
espermatozoides o la gran quantitat de substancies de reserva que contenen els ovuls.
El procés de formacio dels gametes s’anomena gametogénesi.

La conservacio de la informacié durant la meiosi

Si durant la reproduccié sexual s’unissin dues cél-lules qualsevol, una del progenitor
masculi i l'altra del femeni, cadascuna amb tots els seus cromosomes, el descendent
tindria el doble de cromosomes que els seus progenitors. En cas que aixo fos possible,
aquest individu, en reproduir-se, generaria descendents que tindrien encara més
cromosomes. Es a dir, al llarg de les diferents generacions els organismes s’anirien
carregant de material hereditari.

Per evitar-ho, és necessari que els gametes tinguin exactament la meitat de material
hereditari del progenitor, de tal manera que en ajuntar-se dos gametes lindividu
resultant recuperi el nombre correcte de cromosomes, propi de la seva espécie. Per
aixo, els organismes pluricel-lulars disposen de parelles de cromosomes homolegs. El
procés que redueix a la meitat el nombre de cromosomes dels gametes s’anomena
meiosi.




La meiosi

La meiosi és el procés pel quan un tipus de cél-lula especific déna lloc a quatre
cél-lules filles, cada una de les quals té la meitat de cromosomes que tenia la cél-lula
mare.

La meiosi inclou dues divisions cel-lulars consecutives.

e Meiosi I: durant la primera divisio
cel-lular es formen dues cél-lules filles,
cadascuna de les quals hereta
exactament la meitat de cromosomes

de la cel-lula mare i conserva sempre
només un_dels dos cromosomes

homolegs. En aquesta divisié, els
cromosomes homolegs, abans de
separar-se, poden bescanviar part de la
seva informacié i originar noves
combinacions de gens.

e Meiosi II: durant la segona divisié
cel-lular, cada ceél-lula filla genera dues
cél-lules filles més.

La meiosi, que es produeix dins les gonades,
genera les corresponents cél-lules sexuals.

Cada cop que tenen lloc la meiosi i la mitosi,
'’ADN es duplica. Durant el procés de copia de
'ADN es poden produir errors en la cadena de

nucleodtids, coneguts amb el nom de

mutacions. Comparativa procés de
MEIOSI 1 MITOSL

La reproduccié sexual afavoreix la variacié genética

La meiosi és essencial per fer que la reproduccié sexual sigui un éxit. Durant la
reproduccido sexual es genera una gran quantitat de variacié geneética. Aquesta
variacio s’aconsegueix de tres maneres diferents:

- En combinar-se de diferents maneres els cromosomes paterns i materns.

- En bescanviar-se informacio els cromosomes homolegs durant la meiosi.

- En produir-se errors durant la duplicacié de 'ADN (mutacions).



LES LLEIS DE L’HERENCIA

Mendel, el pare de la genética

Els gens es transmeten de pares a fills seguint unes lleis molt ben
definides. Aquestes lleis, conegudes com les Lleis de Mendel,
van ser postulades per Gregor Mendel (1822-1884), un monjo
austriac que va estudiar com es transmetien determinats caracters

en les pesoleres.

Mendel va estudiar, entre altres caracters, com s’heretava el color
(verd o groc) i la textura (llisa o rugosa) dels pésols. Cadascun d’aquests caracters

hereditaris ve determinat per un gen — un que determina el color dels pesols i un altre

que determina la textura. El gen “color dels pésols” pot presentar dos al-lels: I'al-lel
“color groc” o I'al-lel “color verd”. | el gen “textura dels pésols” també pot presentar dos

allels. L’al-lel “textura llisa” o I'al-lel “textura rugosa”.

L’heréncia d’un caracter

En un primer tipus d’experiment, Mendel va creuar plantes productores de pésols

grocs amb plantes productores de pésols verds. Aquestes plantes eres linies pures, ja

que eren homozigdtiques per al gen “color dels pésols”. Aixd vol dir que si

s’aparellaven entre elles, les plantes descendents sempre produien pésols grocs o

pésols verds, respectivament.

La primera generacio filial

Quan va encreuar la generacié paterna (soca pura de
pesolera de pésols verds amb soca pura de pesolera de
pésols grocs), els membres de la primera generacio filial
que va obtenir, és a dir, tots els pésols dels seus
descendents eren grocs.

Per aix0 és diu que l'al-lel “color groc” és dominant sobre
I'al-lel “color ver” que és recessiu.

La segona generacio filial

Quan va encreuar les plantes de la primera generacio
filial entre elles va obtenir que en la segona generacio
filial (el que serien els néts), tres quartes parts dels pésols
eren grocs i una quarta part eren verds.




La llei de la segregacid dels caracters
Dels resultats obtinguts del segon encreuament Mendel va

deduir una llei, que podem expressar actualment aixi:
En la formaci6 dels gametes, els al-lels se segreguen, és a dir,
Se separen, i es tornen a unir en la generacio segtent.
Els resultats obtinguts per Mendel poden ser explicats com la
conseqiiéncia directa de la separacid dels cromosomes
homolegs durant la meiosi i de les noves combinacions que es

Un individu és homozigot per a
un cardcter quan els seus al-lels
corresponents a aquest cardcter
son iguals.

Un individu és heterozigot per a
un cardcter quan els dos al‘lels
corresponents son diferents.

formen durant la fusid dels gametes. Quan es formen els gametes, els al-lels se

separen (es diu que es segreguen), ja que es troben en diferents cromosomes d’un

mateix parell de cromosomes homolegs, i cada un va a parar a un gameta diferent.

En I'esquema es pot observar la formacié dels gametes en els dos encreuaments i les

combinacions que es formen en els descendents. El fet que l'al-lel “color groc” domini

sobre I'al-lel “color verd” determina que en la primera generacio filial tots els pésols

siguin grocs i que en la segona generacio filial reaparegui el color verd en una quarta

part dels pésols.

L’al-lel dominant es representa amb una lletra majuscula (G en aquest exemple) i el
recessiu, amb una la mateixa lletra que el dominant, perd en minuscula (g). La

combinacio especifica d’al-lels que té un individu és el genotip (GG, Gg, gg), mentre

que la seva aparenca (groc o verd, en aquest exemple) és el seu fenotip.

Fenotip = Genotip + ambient



Heréncia de dos caracters

En un segon tipus dexperiment, Mendel va encreuar Allels Gametes
soques pures (homozigotiques) de pesoleres productores | GL

de pesols de color groc i textura llisa i soques de pesoleres | g

productores de pésols verds i textura rugosa. En aquest Gl

cas, s’analitzen dos gens diferents, un que determina el L ol
“color del pésol” i l'altre que determina la “textura del pésol”, 1

cadascuna amb dos al-lels, “color groc” i “color verd” i gl

“textura llisa” i “textura rugosa”, respectivament.
Esquema de les possibles combinacions
resultants de la formacié de gametes.

La primera generacié filial
En la primera generaci6 filial, totes les pesoleres produien pésols grocs i llisos. Es a
dir, que l'al-lel “color groc” domina sobre I'al-lel “color verd”, fet que ja es va deduir del
primer experiment, i I'al-lel “textura llisa” domina sobre I'al-lel “textura rugosa”.

La segona generacio filial

En encreuar plantes de la primera generacié filial, Mendel va obtenir que de cada 16
pésols, 9 eren grocs i llisos, 3 eren grocs i rugosos, 3 eren verds i llisos, 1 era verd i
rugos; és a dir, es donava una proporcié de 9:3:3:1.

La llei de la transmissié independent dels caracters

A partir dels resultats obtinguts en el segon experiment, Mendel va deduir una altra
llei, que podem expressar actualment aixi:

Quan es formen els gametes dels progenitors, la separacié dels al-lels d'un gen
determinat és independent de la separacié dels al-lels d’un altre gen.

Es a dir, que si un gameta rep I'al-lel “color groc”, tant pot rebre I'al-lel que determina la
“textura llisa” com la “textura rugosa” i viceversa.

Els resultats de Mendel poden ser explicats com a consequéncia directa de la
separacio dels cromosomes homolegs durant la meiosi i de les noves combinacions
que es formen durant la fusié dels gametes.

En 'esquema es pot observar la formacid dels gametes i les combinacions que es
formen en els descendents.



La relacié entre els al-lels d’un gen

En els experiments de Mendel, la manifestacié de la informacié determinada per un
al-lel dominava sobre la de I'altre: I'al-lel “color groc” dominava sobre l'al-lel “color
verd”, i lal-lel “textura llisa”, sobre lal-lel “textura rugosa”. La dominancia /

recessivitat és un tipus de relacié entre al-lels.

Hi ha altres tipus de relacié entre al-lels, com per exemple '’heréncia intermédia. En
aquest cas el fenotip és una barreja de les caracteristiques dels dos al-lels. Per
exemple, les soques pures de la flor de nit poden ser vermelles o blanques. Quan
s’encreuen entre elles, els seus descendents son tots de color rosa.

També hi ha gens que presenten més de dos al-lels, com els grups sanguinis (A, B i
0), i gens que estan tan a prop en un mateix cromosoma que els seus al-lels no se
separen independentment, és a dir, que no compleixen la llei de la transmissié
independent dels caracters.

La influéncia ambiental

Sovint, 'ambient és un factor clau perqué es manifestin determinats caracters
genetics. Per exemple, si els gens d’'una persona determinen que la seva algada sigui
d'1,70 a 1,80 m, perd durant la infantesa i I'adolescéncia no segueix una dieta
adequada, potser que mai arribi a aquesta alcada. Es a dir, els gens determinen la
potencialitat dels éssers vius i 'ambient en pot modular I'efecte. Fent servir termes
genétics, es diu que el fenotip (aparenga) és el resultat de la combinacié del genotip i
de 'ambient, tal com ja hem vist amb anterioritat.

Per tant, podem dir que no hi ha un determinisme genétic absolut, és a dir, no som
resultat unicament del que diuen els gens. Cal comptar amb la influéncia de I'ambient.
Per aix0 cada individu és una barreja dels seus pares “personalitzada” per altres
factors.



LES MALALTIES HEREDITARIES

La determinacié del sexe en els humans

Una de les caracteristiques bioldgiques determinades per I'heréncia és el sexe. En el
genoma de tot I'organisme hi ha les instruccions necessaries perqué el zigot es
desenvolupi en un nou individu, mascle o femella. De les 23 parelles de cromosomes
de I'espécie humana, n’hi ha 22 que son iguals en dones i en homes (de I'1 al 22) i una

sola parella diferent, els cromosomes sexuals, anomenats X i Y. Les dones tenen dos
cromosomes sexuals iguals (XX), mentre que els homes els tenen diferents (XY).
Aquesta diferéncia cromosomica determina el sexe dels individus.

Els arbres genealogics

En molts organismes, com en les pesoleres de Mendel, els patrons d’heréncia dels
caracters son relativament facils de determinar ja que es poden dur a terme els
encreuaments necessaris amb certa facilitat. En les persones, aixd no és possible, per
la qual cosa s'utilitzen els arbres genealogics. En els arbres genealogics, que son
representacions de la historia genética d’'una familia respecte un caracter concret, s’hi
representen tots els membres de la familia i s’hi indica el fenotip que tenen respecte el

caracter que s’esta analitzant.

En la construcci6 d’'un arbre genealogic s'utilitzen diversos simbols: els cercles
indiquen dones; els quadrats, homes; els rombes, persones de sexe desconegut; els
aparellaments es representen unint els pares amb una linia horitzontal; els
descendents, amb una linia vertical que els uneix als pares; els germans, ordenats en
horitzontal i d’esquerra a dreta segons I'edat, i els bessons, mitjangant linies diagonals.




Karyotype from a female with Down syndroma (47,35, +21)
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Les malalties hereditaries

Els arbres genealdgics han permés determinar quines malalties humanes tenen una
base genética, i, per tant, son hereditaries, i quines no. Les malalties humanes amb
base genética es poden agrupar en dos grans grups:

Malalties degudes a mutacions en gens concrets, que provoguen un
funcionament defectuds del gen en questio. Algunes, com I'hemofilia (dificultat
per coagular la sang), el daltonisme (impossibilitat de distingir determinats
colors) o la miopia (visi6 borrosa dels objectes allunyats), tenen patrons
d’heréncia molt senzills, com es que va estudiar Mendel.

Altres, en canvi, tenen patrons d’heréncia més complexos, que depenen de la
interaccio del gen defectu6s amb 'ambient. La hipertensio (tensio arterial alta),
afavorida per ingestes elevades de sal, o determinats tipus de cancer, afavorits
pel contacte amb agents cancerigens, en sén exemples.

Malalties degudes a alteracions cromosomiques, com el trencament d’algun
cromosoma, o degudes a la preséncia d'un nombre anormal de
cromosomes, com per exemple la sindrome de Down, que es deu a la
preséncia de tres cromosomes 21, o la sindrome de Turner, que es deu a la
mancanga d’un dels dos cromosomes sexuals, de manera que hi ha un sol
cromosoma X.

Moltes malalties hereditaries es poden detectar precogment mitjangant
tecniques de diagnostic prenatal (ex: amniocentesi). El diagnostic
prenatal consisteix en I'analisi genética de lindividu abans del naixement.
S’aconsella en determinats casos: edat materna avancada, consanguinitat
dels progenitors (si son familia), historial familiar amb anomalies genétiques i
incidéncia de malalties, medicacions durant 'embaras, ...



LA MANIPULACIO GENETICA

La biotecnologia i I’enginyeria genética

La biotecnologia és I'explotacid de recursos bioldogics mitjangant el control o la
modificacio de cel-lules, tant d’animals, com de vegetals o de microorganismes.

Les técniques i els métodes biotecnologics es fan servir des de I'antiguitat, com per
exemple en la fabricacié del pa, el vi, els iogurts i els formatges, en qué s’utilitzen
microorganismes, o bé en la seleccido de races d’animals i plantes més resistents i
productives.

L’enginyeria genética és el conjunt de técniques que serveixen per manipular el
material genétic de les cél-lules: introduir gens nous, eliminar gens propis, mutar gens,
etc.

Les técniques d’enginyeria genética s’han anat desenvolupant durant la segona meitat
del segle XX.

Farmacs i vacunes

Un dels camps en qué 'enginyeria genética i la biotecnologia han fet avengcos més
espectaculars és la fabricaci® de substancies terapéutiques, com per exemple
antibiotics. De fet, una de les primeres fites en la histdria de la biotecnologia va ser el
descobriment, per Alexander Fleming el 1928, de la penicil-lina, un antibiotic produit
per un fong.

Actualment, s’ha aconseguit que bacteris modificats genéticament produeixin proteines
humanes, necessaries per tractar determinades malalties, com ara la insulina per als
diabétics o 'hormona del creixement que es fa servir per tractar determinats casos de
nanisme. D’altra banda, I'obtencié de vacunes sintétiques permet que arees molt
amplies de poblacio tinguin accés a determinades vacunes i que la vacunacio contra
un nombre cada cop més elevat de malalties sigui una realitat.

Alexander Fleming;
Penicillium fong del qual
s’obté la penicil-lina.




Les plantes i els animals transgénics
Les varietat de plantes i animals que s’obtenen després de la manipulacié genética de

les seves cél-lules s’anomenen transgénics.
A un organisme transgénic normalment se li ha introduit un gen fora o se li ha eliminat
un gen propi.
Els objectius que es persegueixen amb les plantes transgéniques son:
- Millorar el rendiment dels conreus, fet que inclou la resisténcia a plagues, el
control de la maduracié dels fruits i I'increment dell valor nutritiu de les llavors.
- Produir substancies amb aplicacions farmaceéutiques.

Els objectius que es persegueixen amb els animals transgenics son:
- Millorar el rendiment dels animals doméstics.
- Salvar animals en perill d’extincio.
- Produir substancies amb aplicacions farmaceéutiques.
- Obtenir animals que serveixin de model per estudiar malalties humanes, cosa
que permet analitzar el funcionament del gen responsable i la influéncia de la
dieta i d’altres factors ambientals, i assajar tractaments.

El Projecte Genoma Huma
El Projecte Genoma Huma és un projecte de recerca cientifica internacional que té
com a darrer objectiu la descripci6 completa del material genétic huma i la

determinacio de la funcié de cada gen.

Actualment, ja es coneix la sequéncia de tots els nucledtids que el formen (el codi en
queé és escrit), i s'esta treballant per esbrinar quins soén els gens i la funcié que fan. El
coneixement del genoma huma esta aportant dades molt valuoses sobre malalties
humanes, fet que permetra buscar terapies més efectives.

La terapia génica

Quan una malaltia és deguda a un unic gen defectuds, és possible guarir-la introduint
un gen normal en un grup de cél-lules de la persona malalta. Aquest procediment
s’anomena terapia génica i esta en fase d’investigacio.

comercialitzada va ser una
tomatera que produeix

tomates que, en madurar, no
s’estoven.

la colza i el blat de moro.

La primera planta transgénica

Les plantes transgéniques més
sembrades son el coto, la soja,
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http://www.lagenetica.cat — pagina de genética per a tots els nivells
http://ca.wikipedia.org/wiki/Gen%C3%A8tica - complement de genética
http://www.xtec.cat/~cvillalb/evolucio/indexf.htm - pagina sobre 1’evolucio
http://recursos.cnice.mec.es/biosfera/profesor/4eso/1.htm - conceptes i1 exercicis
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TRANSFUSIONS DE SANG

» La sang és un teixit format per diversos elements amb caracteristiques i funcions diferents,
per aquest motiu es transfonen per separat a malalts diferents. En conseqiiéncia una Unica
donacio de sang pot beneficiar a més d'un malalt.

Les donacions de sang es fraccionen per obtenir essencialment tres productes: concentrats
d'hematies, concentrats de plaquetes i plasma.

» Els hematies (globuls vermells), transporten I'oxigen des dels pulmons a tots els teixits
de I'organisme. El seu deficit (anémia) provoca una manca d'oxigen en els organs vitals dels
malalts. En aquest cas cal administrar concentrats d'hematies.

« Les plaquetes intervenen en la coagulaciéo de la sang tot impedint les hemorragies
secundaries a les petites lesions que habitualment es produeixen en les arteries, venes i
capil-lars. El seu déficit (trombopénia), que és frequent en les malalties malignes de la sang
(leucémies) i després d'alguns tractaments del cancer, provoca l'aparicié d'hemorragies
greus. El tractament prioritari en aquests casos es la transfusié de concentrats de plaquetes.

« El plasma que és la part liquida de la sang, constituit basicament per aigua i proteines
(factors de la coagulacié, anticossos, albumina) que intervenen en multiples processos
metabolics basics per l'organisme: la coagulacié de la sang, la immunitat i el transport de
diverses substancies i medicaments. El plasma es utilitzat per elaborar concentrats
especifics de proteines que constitueixen el tractament de diverses malalties: I'hemofilia i
altres defectes de la coagulacid, immunodeficiéncies amb risc de patir multiples infeccions
greus, trombosis i altres.

« Els grups sanguinis so6n unes substancies que es troben unides a la membrana de moltes
cél-lules del nostre organisme. Entre aquestes ceél-lules trobem els hematies o globuls
vermells. La preséncia d'aquestes substancies determina el grup sanguini i la compatibilitat a
I'hora de fer les transfusions de sang.

e Hi ha molts grups sanguinis pero els dos més importants sén el grup ABO i el grup Rh.

m El grup Rh
« En aquest cas trobem dos grups sanguinis: Rh positiu i Rh negatiu. Les persones Rh

positiu només poden donar sang a les persones Rh positiu, mentre que les persones Rh
negatiu poden donar sang a tothom, tant positiu com negatiu.



a El grup ABO

 En aquest cas la substancia que determina aquest grup sanguini son els sucres i segons
la composicié del mateix trobem quatre grups: A, B, AB i O. La freqiéncia d'aquests grups
es troba en la seguent taula:

GRUP SANGUINI FREQUENCIA (%)
(o) 45

A 40

B 11

AB 4

« Com hem dit, aquests grups sanguinis determinen la compatibilitat a I'hora de fer una
transfusio de sang:

un paclentpodraﬁ rebre sang d'un donant del grup:
del grup:
1la. opcid 2a. opcié 3a. opcid 4a. opcid
AB IAB A B (0]
A A (o)
B B (o)
o

« Per tant, tal com es pot observar a la taula anterior, una persona del grup AB és un
receptor universal perqué pot rebre sang de qualsevol altra persona, mentre que una
persona del grup O és un donant universal perqué pot donar sang a qualsevol altra
persona.

e Avui en dia quan doneu sang ajudeu com a minim a tres persones. Aix0 passa
perqué cada bossa de sang se separa en tres bosses diferents, cadascuna de les
quals anira a parar a una persona.

* En una d'aquestes bosses hi guardem els globuls vermells, hematies o eritrocits que soén els
encarregats de distribuir I'oxigen per tot el cos i que sd6n necessaris en cas de pérdua de
sang. Aix0 passa en casos d'intervencions quirdrgiques complexes o bé quan hi ha un
accident greu. Aquestes bosses d'hematies es guarden en una nevera a 4° C i duren
42 dies. Pero, per desgracia, cap d'elles dura tants dies: es gasten abans.

* En una altra bossa es guarda el plasma, que és la part liquida de la sang i que fa falta a les
persones que tenen problemes al fetge. També hi ha nens petits que neixen sense defenses i
gracies a la transfusié de plasma poden seguir vivint sense patir infeccions greus. En aquest
cas, el plasma es guarda congelat a -30° C i dura 1 any. Cap bossa arriba a estar tant
de temps al congelador perquée el plasma s'utilitza en gran quantitat.

« En darrer lloc, la tercera bossa és per guardar les plaguetes. Aquestes son unes cel-lules
molt petites de la sang perd molt necessaries per evitar les hemorragies en aquelles



persones que no en tenen. De fet, molts trasplantaments que es fan avui en dia i, sobre tot
el trasplantament de medul-la oOssia, s'han pogut desenvolupar, en part, gracies a la
transfusié de plaquetes. Les plaquetes es guarden a 22° C i només duren 5 dies.
Aquesta caducitat tan curta i el fet que en fan falta moltes per poder fer una transfusié fa
que les plaquetes siguin el component sanguini del qual en patim més escassetat. Per aixo
s'han desenvolupat sistemes automatitzats de forma que un donant pugui fer una donacié
només de plaquetes.

e En resum, doncs, ja veieu que amb una sola punxadeta i els 10 minuts que
dura la donacié de sang esteu fent un acte voluntari i altruista que ajuda com
a minim a tres persones. De vegades, pero, un donant en pot ajudar moltes
més, segons el tipus de sang que tingui.

s Has de saber que pots donar sang:

e Sitens entre 18 i 65 anys i peses més de 50 quilos.
e Encara que hagis patit hepatitis abans dels 12 anys.
e Encara que no estiguis en deju.

e Encara que tinguis el colesterol elevat.

* Encara que prenguis algun dels medicaments més frequents.

e Pots donar fins a 3 vegades I'any si ets dona i fins a 4 si ets home.

| tu, de quin grup sanguini ets?

Avui dia es coneix l'existéncia dels grups sanguinis que impedeixen la
possibilitat de transfusions de sang des de qualsevol donant a qualsevol
receptor.

La sang d'un donant del grup B pot ser perillosa per un receptor del grup A, ja
que aquest posseeix anticossos contra B, que provocarien la reaccid
immunoldgica de l'organisme receptor contra aquelles cél-lules que reconeix
com a foranies.

També sabem de I'existéncia del factor Rh (factor Rhesus), el qual és de vital
importancia als embarassos de dones Rh-, ja que si el fetus és Rh+, aquesta
produeix anticossos contra els globuls sanguinis del fill encara nonat, reduint
drasticament les seves possibilitats de vida.

Son d'aquests factors immunitaris dels quals es parla quan algu diu que és A
positiu, B negatiu, O positiu o qualsevol altre de les possibles variants.

Avui tothom coneix el seu grup sanguini. Ens ve donat per una o dues lletres
(A, B, O 0 AB) i per la indicacio del factor Rhesus (+ o -).



Feu una petita enquesta a casa teva per saber quin és el grup sanguini i el
factor Rhesus de cadascun dels membres de la teva familia (pares, avis,
germans, oncles...), i apunteu els resultats, aixi com la identificacio de quina
persona és de cada grup.

Totes aquestes dades que haureu recollit les presentareu en un pedigree. Per
fer-ho, representeu els individus mascles com a quadrats, mentre que les
femelles vindran representades per cercles.

Mascle Femella

Les relacions de parentiu vindran indicades per linies que uniran diferents
signes. Per exemple, aqui sota representem diferents esquemes familiars:

a) Parella amb un fill

O

b) Parella amb una filla i un fill
c) Arbre genealogic d'una familia durant tres generacions

Haureu de fer el mateix amb la vostra familia. Feu dos arbres iguals: al primer, i
dintre de cada indicador d'individu, hi poseu un + o un -, depenent si té el factor
Rh positiu o negatiu; al segon, de la mateixa manera, indiqueu la lletra o lletres
del seu grup sanguini.







MUTACIONS CROMOSOMIQUES EN L’ESPECIE HUMANA I ELS SEUS

EFECTES

Aneuploidies en els autosomes

Sindrome

Mutacio

Caracteristiques fenotipiques

Sindrome de Down

Trisomia del parell 21

Ulls oblics, retard mental, cap ample 1
cara arrodonida.

Sindrome
d'Edwards

Trisomia del parell 18

Boca 1 nas petit, deficiéncia mental,
lesions cardiaques, membrana
interdigital. Poca viabilitat.

Sindrome de Patau

Trisomia del parell 13

Llavi lepori, paladar fes, deficiéncies
cerebrals 1 cardiovasculars. Poca
viabilitat.

Aneuploidies en els cromosomes sexuals

Sindrome

Mutacio

Caracteristiques fenotipiques

Sindrome de
Klinefelter

[Un 0 més cromosomes X en excés (XXY,
XXXY,..).

Sexe masculi. Esterilitat, deficiéncies
mentals 1 alguns caracters sexuals
secundaris femenins.

Sindrome de
Turner

Monosomia del cromosoma X.

Sexe femeni amb un només cromosoma
X, esterilitat, baixa estatura, torax ample.

Sindrome de
doble I

Dos cromosomes [ (XYY)

Barons d'estatura elevada, es relaciona
amb una major agressivitat, baix
coeficient mental.

Sindrome de triple
X

Tres cromosomes X

Sexe femeni amb oOrgans genitals
atrofiats, fertilitat limitada. Baix
coeficient mental.




1) Contesta:
a. Quina diferéncia hi ha entre un individu homozigot per un caracter i un
individu heterozigot?
b. Es posible que un individu homozigot per un caracter i un individu
heterozigot manifestin el mateix fenotip? Per qué?

2) Ordena aquests dibuixos, que corresponen a les fases de la mitosi. Después,
anomena’ls i descriu qué passa en cada una de les fases.

3) Completa el quadre seglient amb els genotips i els fenotips que es poden
presentar en I'heréncia d’'uns suposats caracters de diverses espeécies.

4) Observa aquests encreuaments entre dues soques pures de cobais, una de pél
negre i arista i una altra de pél blanc i llis. Els al-lels N i n determinen pél negre
i pel blanc, respectivament, i els al-lels A i a determinen pél arista i pél llis
respectivament.



Contesta:
a. Quins al-lels porten els gametes del progenitor masculi?
b. Quins al-lels porten els gametes del progenitor femeni?
c. Quins al'lels porten els gametes dels cobais de la primera generacié
filial? Anomena totes les combinacions posibles.

Ara, fixa’'t en els progenitors i en la primera generacio filial i contesta:
d. Quins cobais son homozigots pel color del pél?
e. Quins sén homozigots per la forma del pél?
f.  Quins son heterozigots pel color del pél?
g. Quins soén heterozigots per la forma del pél?

Finalment, fixa’'t en la segona generacio filial i contesta:
h. Creus que un mateix fenotip pot venir determinat per diversos genotips?
Per qué?
i. Quins al-lels sén dominants? | quins son recessius?

5) Fes un esquema per a representar I'encreuament entre dues pesoleres
homozigodtiques, I'una per a flors vermelles i I'altra per a flors blanques.
a. Representa I'encreuament entre elles de les plantes que se n'obtenen.
b. Anota-hi els genotips i fenotips possibles en la segona generacio filial.

6) Les tomaqueres altes son produides per l'accié d’un al-lel dominant E i les
tomaqueres nanes, per l'al'lel recessiu e; les tiges peludes, pel gen dominant
P, i les tiges sense péls, per I'al-lel recessiu p.
A les flors d’'una tomaquera alta i peluda, se’ls aplica pol-len d’'una planta petita
i sense péls. Quan se sembren les llavors obtingudes, s’obtenen plantes altes i
peludes, altes sense péls, nanes i peludes i nanes sense péls, totes en la
mateixa proporcio.
a. Quin és el genotip de les plantes que es van emprar en
'encreuament?



Justifica la resposta fent 'encreuament.
7) De vegades el desconeixement d’alguns mecanismes que regeixen I'heréncia
bioldgica indueix a confusions com ara la seguent:
“El grup sanguini, s’hereta? Doncs aleshores ja sabem el dels nens, perqué
com que nosaltres som del grup A, segurament ells també ho deuen ser.”
a. Digues si aquests pares tenen raé o no.

8) Llegeix i observa aquest arbre genealdgic en qué hi ha representades diverses
generacions d'una familia. Alguns dels seus membres estan afectats d'una
anomalia genética anomenada polidactilia.

Ara contesta:

a. L’al'lel que determina polidactilia, és dominant o recessiu respecte al
que determina cinc dits? Per qué?

b. Quins membres de la familia sén homozigots per I'al-lel que determina
polidactilia? | pel que determina cinc dits?

c. Quins membres sén heterozigots?

d. Quina relacié de parentesc tenen els dos individus assenyalats amb un
asterisc?

e. Per qué en casos de consanguinitat s’aconsella el diagnostic prenatal?

9) Contesta:
a. Per qué neixen aproximadament el mateix nombre de nens que de
nenes?
b. Quina relaci6 té aquest fet amb I'heréncia dels cromosomes X i Y?

10) Contesta:
a. Quins objectius persegueix la generacié de plantes transgéniques?
b. Per qué els animals transgénics serveixen de model per estudiar
malalties humanes?
c. Quines dades aporta el Projecte Genoma Huma?
d. Quines malalties pot arribar a curar la terapia génica?

11) Contesta:
a. Que és una mutacié?
b. Quines consequéncies té una mutacié?
c. Quins altres mecanismes generen variabilitat genética?



12) Consulta la pagina web:
http://www.bionetonline.org/Catala/Content/sc intro.htm

i resumeix amb les teves paraules els diferents punts que formulen:
a) Qué son les cel-lules mares?

b) D’on provenen els embrions humans?

c) Altres fonts de cél-lules mare humanes.

d) La clonacié humana, una visi6 general.

e) La clonacié humana, els riscos.

f) Quin és el teu punt de vista referent a la clonacié humana?


http://www.bionetonline.org/Catala/Content/sc_intro.htm

MUTACIONS | EVOLUCIO

Les mutacions i la variacié genética

L'existéencia de canvis en el material hereditari és la causa de la variabilitat que
presenten tots les espécies d'éssers vius. Aquests canvis, s'anomenen mutacions,
consisteixen en el canvi, la pérdua o el guany d'un nucledtid o d'una série, i es poden
transmetre de pares a fills i de generacié en generacio. Cada vegada que es produeix

una mutacid en un gen s'origina un al-lel nou d'aquest gen, que dira una cosa
lleugerament diferent (cabell ros o cabell castany, coll llarg o coll curt, etc. ) Les
mutacions soén la font primaria de la variacié genética dels éssers vius.

Els mecanismes de I'evolucio: la teoria de Lamarck

L'evolucié és la modificacidé progressiva de les espécies gracies a I'acumulacié de
canvis genétics, fet que provoca l'aparicié d'espécies noves. L'evolucié és un procés
extremadament lent.

La primera teoria evolutiva, proposada per Lamarck el 1809, argumenta que els
éssers vius evolucionen segons I'Us que fan dels seus organs. Per exemple, un animal
que mengi fulles d'arbre, a mesura que s'acabi les de baix, s'haura d'esforgar més per
arribar a les de dalt, per la qual cosa el coll se li anira allargant de mica en mica. Si
aquest allargament s'hereta, les generacions successives aniran tenint el coll cada
vegada més llarg. D'aquesta manera es pot explicar I'origen de la girafa a partir d'un
animal ancestral de coll curt.

Aquesta teoria, anomenada lamarckisme, conté un error important: les caracteristiques
adquirides a forga d'usar oo no usar un organ no s'hereten mai. Malgrat tot, el
lamarckisme va representar un gran salt cientific, ja que fins aleshores es creia que
tots els éssers vius havien aparegut a la Terra tal com son ara i que no evolucionaven.
Se seguia el que s'anomena teoria creacionista.




Segons la teoria neodarwinista s'hauria produit una mutacié genética que hauria fet
aparéixer les girafes de coll llarg, que la seleccid natural hauria fet prevaldre. Les girafes de
coll llarg estarien més ben adapatades que les de coll curt, que finalment desapareixarien
a causa de la competéncia.
Els mecanismes de I'evolucié: la teoria de Darwin
Posteriorment, a mitjan segle XIX, Darwin i Wallace, treballant separadament, van
desenvolupar una nova teoria. Aquesta es fonamenta en el fet que els organismes

d'una mataeixa espécies no tenen el mateix nombre de descendents, ia més a més, no

s6n mai exactament iguals (poden ser més rpapids o més lents, camuflar-se millor o
pitjor, ...). En la “lluita per I'existéncia”, que consisteix, de manera simplificada, a
menjar sense ser menjat, hi ha organismes que en surten afavorits (troben més
menjar, fugen, s'amaguen o es defensen més bé dels seus depredadors, ...). Aquestes
tenen més facilitats per sobreviure i, per tant, deixen més descendents.

Es a dir, que el medi elimina o afavoreix uns caracters determinats, de manera que es

van acumulant les variacions genétiques més beneficioses. Es la teoria de la seleccié
natural, també anomenada darwinisme, ja que Darwin va ser el primer a publicar-la.



La teoria actual: el neodarwinisme

Les teories evolutives actuals parteixen de la base de la seleccié natural proposada

per Darwin i Wallace, a la qual s'hi ha incorporat el concepte genétic de mutacio,

desconegut a la seva época.

La teoria evolutiva més acceptada actualment, coneguda com a neodarwinisme o
teoria sintética de l'evolucié, considera que les mutacions i, per tant, la variacio
genética, son la matéria en brut sobre la qual actua la seleccié natural. L'acumulacio

de mutacions genera noves adaptacions (com el coll més llarg de les girafes de

Lamarck), i la seleccié natural s'encarrega de triar les més aptes per sobreviure.

D'aquesta manera, els organismes estan cada cop més adaptat al medi.

ACTIVITATS

A.- Fes un resum de les quatre teories evolucionistes presentades.

B.- Indica a quina de les teories seguents: teoria creacionista, evolucionista (Lamarck),

evolucionista (Darwin) o neodarwinisme, correspon:

Els éssers vius tenen una intencié d'evolucionar i s'esforcen per modificar les
seves caracteristiques.

Alguns éssers vius es van extingir a causa de les catastrofes que descriu la
Biblia.

Els éssers vius no s'han modificat des de la seva creacio.

Un canvi en I'ambient pot afavorir una part de la poblacié amb caracteristiques
diferents de la majoria.

Es la seleccié natural la que fa que uns individus es vegin afavorits i d'altres,
perjudicats.

Els éssers vius utilitzen d'una manera intensiva una part del seu cos, de
manera que canvia.

En les poblacions hi ha variabilitat, és a dir, els individus no sén tots iguals.

Els caracters que s'adquireixen al llarg de la vida es transmeten als
descendents.

Les mutacions sén element important a I'hnora d'entendre I'evolucié de les
especies.



