Unitat 2
BiG 4t d’'ESO
BLOC BIOLOGIA

els testos s'assemblen a les olles

1. loc a tal cap, tal barret, a tals bodes, tals coques, de cabra, cabrit, de mal cep
no pot sortir bon sarment, de mal corb, mal ou, de pare music, fill ballador, de
tal bugc, tal eixam, de tal riu, tal aigua, de tal senyor, tal servidor, el fill de la cabra
ha de ser cabrit, el fill de la gata, rates mata, les estelles s'assemblen als troncs,
qui és fill del gat, se li assembla de la cua o del cap, si el pare és comerciant, el

fill és cabaler, tal pare, tal fill, tant és Ali com Camali
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1. Gregor Mendel (1822-1884)

color de
[ llavor & . .
| COM es transmetien els caracters
Forma de d’una generacid a una altra?
i Experimentacié amb Pisum sativum:
Color de
T 1. Creix rapid [J Es poden estudiar diverses generacions en
poc temps.
PosiCiO 2. Varietats amb 7 caracteristiques facilment observables
de la flor (imatge)
3. Les flors son hermafrodites (es pot autofecundar o fer
Color de una fecundacio creuada)
la bajoca
METODE CIENTIFIC basat en l'observacié. Métodes
qguantitatius i qualitatius. Calculs matematics. Va ser molt
Forma de rigoros.
la bajoca Va publicar la seva recerca el 1866. La seva feina es va
reconeixer 35 anys més tard...
Longitud
de la tija

[



“El pare de la genetica” [ https://historia.national

Pesols ... https://ca.wikipedia.org/wiki/P%C3%A8sol

Autofecundacio vs fecundacio creuada

1) Reproduccioé sexual de les plantes [
https://www.youtube.com/watch?v=6UFBFWTx-JI
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LA REPRODUCCION SEXUAL EN LAS PLANTAS ESPERMATOFITAS

Es el 6rgano reproductor de las plantas espermatofitas. Esta formada por un conjunto de
hojas muy modificadas agrupadas en circulos llamados verticilos florales.
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Organos sexuales

Gineceo: Parte femenina. Formado por carpelos
soldados forman el pistilo. Donde se encuentra el
ovario donde esta el 6vulo que contiene los gametos
femeninos, el estilo y el estigma



Método experimental de Mendel:

€ Remov
stamens from

L s purple flower

~ =
~

Para evitar la = )/
© Transferred pollen
from stamens of white
flower to carpel of
purple flower

autofecundacion se
cortan las anteras Seneration
antes de que
©) Pollinated carpel

maduren. Se matured into pod
depositan en el
estigma de la flor los 3

- — © Planted seeds
granos de polen 7 L 3 B O rie

elegido.
9 © Examined

offspring: all

purple flowers

Copyrighl © Poarson Education, Inc.. publishing as Benjamin Cummings




Autofecundacion

~
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Vaina resultante
de la fecundacion.

El ovano de |a flor se fecunda
con su propio polen. Este
proceso sucede con relativa
frecuencia en la naturaleza.
Hay algunas plantas

que tienen mecanismos

para mpediro.

Fecundacion
cruzada

v 4

Vaina resultante
de la fecundacion.

El ovario de una flor es fecundado
per el polen de otra flor. Otro
proceso natural que Mendel simulé
cortando los estambres de |a flor
malva y, con un pincel, tomando
pclen de |a flor blanca y llevindolo
a la otra flor desprovista de
estambres




Dues plantes que diferien en un anic caracter, el color de Ia llavor; verda O groga.
‘ L TR 17 encreuava per autofecundacié produissin

Obtencié de linies pures. \Va tenir cura gue els individus que
sempre descendents identics al progenitor. Per aconseguir-no va encreuar plantes amb llavors de color

groc durant diverses generacions, fins que es va assegurar que només obtenia plantes de llavors grogues

en la descendéncia. Va fer el mateix amb 1es plantes de llavors verdes.
es de linia pura de llavor groga amb plantes de linia

Encreuament. Va fecundar, de manerad artificial, plant
neraci6 parental (P).

pura de llavor verda. Aquestes plantes constituien la ge

Va obtenir una descendencia o primera generacio filial (F,) y
de plantes hibrides en la gual totes tenien llavors grogues.
| ‘altre caracter, el verd, no apareixia en aguesta generacio.
La descendencia obtinguda sempre era uniforme. ¢ [t

X

va repetir els experiments per als set caracters visibles grogues

a la planta, | sempre va obtenir els mateixos resultats.

Al caracter gue apareixia en aquesta primera generacio hibrida,
el groc, el va denominar dominant, i al que no apareixia en la

descendéncia, €l verd, recessiu.




Segon grup d experiments

‘:‘.'-.V\“Wl/}\\ﬂ'“\“\Q‘\~ 'y ‘
Plantes obt NEUdES en 1a pnmera generacio d hibrids.

Passos
:
Conclusions

Autofecundacio. Va deixar que el pol-len de cada flor dels

|

Individus obtinguts en la primera generacio d hibnds (F,) es

\
=

deposites damunt del seu prop! estigma

Va comprovar que el caracter recessiu, llavors de color
verd que havia quedat emmascarat en la primera generaclo

filial reapareixia en aquesta segona generacio (F»)

Va observar que la descendencia obtinguda no era
uniforme, sSiNO que, de cada 4 plantes, 3 presentaven el

caracter dominant, llavors de color groc, 11 el caracter

recessiu, llavors de color verd

Fi

Llavors grogues

3 llavors | lavor
Frogues verda

Cada caracter estava determinat per dos factors hereditaris, cadascun provinent d un progenitor, que se

segreguen ern produir gametes. Per tant, el que s hereta no son els caracters, sind els factors hereditars

que els determinen | que es p den manifestar en la descendencia o no.




Tercer grup d’experiments

Linies pures de plantes de llavor groga 1 llisa i plantes de linia
Pura de llavors verdes | rugoses.

Encreuament. \a fer la fecundacio creuada entre les dues
linies pures,

Autofecundacio. va deixar gue sautofecundessin les plantes
grogues i llises obtingudes en la F,.

,-.‘ né
S

Tota la descendencia obtinguda en la F, presentava els

caracters groga i llisa, conclusio identica a la del primer
experiment per a cadascun dels caracters.

Va obtenir una F, en que, de cada 16 exemplars, n'hi havia 9 de
llavors grogues llises; 3, de grogues rugoses; 3, de verdes llises;

i 1, de verda rugosa. Es a dir, apareixien totes les combinacions
possibles amb una segregacio de 9:3:3:1.

Els dos caracters s'heretaven de forma independent respecte
dels altres, i es podien combinar amb els altres, cosa que

originava combinacions de caracters que no eren presents en la
generacio parental.
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9 grogues llises; 3 grogues rugoses

3 verdes llises; 1 verda rugosa iy




* How Mendel's pea plants helped us understand genetics
https://www.youtube.com/watch?v=Mehz7tCxjSE (3’'06"’)
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Erase Una Vez... Los inventores - Mendel y los guisantes

v{: Erase Una Vez... (Hello Maestro) {5 480 GP 2 Comparteix U s

131 k subscriptors



2. El naixement de la genetica

1900: Hugo de Vries (Holanda) +Eric Von Tschermak (Austria) + Carl Correns (Alemanya) [
Redescobreixen les investigacions de Mendel de forma independent.

1902: Walter S. Sutton i Theodor Boveri [ cromosomes portadors dels “factors hereditaris” de
Mendel.

1905: William Bateson] “GENETICA” del grec gennetikds (que origina o genera)

Wilheim L. Johannsen [] “Factors hereditaris” = GEN.




* GEN: fragment d’ADN que controla un determinat caracter (péesol groc/verd)
* CROMOSOMA: conté molts gens diferents.
* LOCUS (LOCI): lloc que ocupa un gen al llarg d’'un cromosoma.

* AL.LEL: alternatives d’'un gen. Exemple: caracter color pesol: al-lel verd i al-lel

. E:s ens es representen amb un parell de lletres iguals, una per a cadascun dels
a -|eis:

* El dominant en MAJUSCULA

* El recessiu en minuscula



'_(per al caracter): quan un gen té el mateix al-lel

a cada cromosoma homoleg (AA o aa)

- Hibrid/heterozigot: diferents al-lels per a cada cromosoma homoleg

(AA, Aa, aa)

Homozygous vs Heterozygous in genetics

B Bb b B b b
LBB—J Lbb—J LBbJ LbBJ

Homozygous = Same Alleles Heterozygous = Different Alleles



* GENOTIP: conjunt de gens d’un individu (meitat mascle i meitat
femella). Identic a totes les cel-lules de 'organisme. No varia.

* FENOTIP: conjunt de qualitats fisiques observables. Lambient influeix
en l'expressio dels gens pel que pot variar al llarg de la vida d’un
organisme.

* FENOTIP = interaccio entre el genotip i I'ambient ...

...AiIX0 recorda a...



MANEL
ESTELLER

Qué és I'Epigenética? { “A’AOES?\%NEL

Lg d|m||t

com pre

1) https://www.genome.gov/es/genetics-glossary/Epigenetica

2) https://www.youtube.com/watch?v=_aAhcNjmvhc
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lQué es la vulnerabilidacd epigenéticas
Como ya hemos dicho, nuestros genes se veran afectados
pax diferentes factores, entre ellos el medio ambiente, que
pymdg modificar la epigenética ¢ incluso tener un impacto
‘ funcionamiento y el equilibrio de nuestro organismo.
~ No hay que ir muy lejos para encontrar un ¢jemplo que
explique este fendmeno: imaginad que vivis en un en-
no cargado de polucion, como puede ser cualquier gran
ad. En un entorno asi, nuestro cuerpo se encuentra
de compuestos quimicos ambientales que debe
ar y, como consecuencia de este proceso, se produ-
ecies reactivas de oxigeno (iones de oxigeno, radi-

es y perdxidos) que provocan un estrés oxidativo

¢ estrés, aunque no produzca mutaciones

, cambios en la secuencia de nuestros
a la maquinaria epigenética, lo que




Genoma (genome.gov)

El genoma es el conjunto completo de instrucciones del ADN que se hallan en una célula. En
los seres humanos, el genoma consta de 23 pares de cromosomas ubicados en el nucleo de
la célula, asi como de un pequefio cromosoma en la mitocondria de la célula. Un genoma
contiene toda la informacion que una persona necesita para desarrollarse y funcionar.
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The Human Genome Project

desenvolupament

El projecte va néixer formalment el 1990 amb la creacio d'un consc

public, integrat per centres de recerca dels Estats Units i el Regne Unit
altres del Japo, Franca, Alemanya i la Xina.

qual es varen unir alguns
és d’haver-se iniciat el projecte, un dels fundadors

ra Genomics i varen entrar en competenc

Antecedents |

Pocs anys despr
crear ’'empresa privada Cele
amb el consorci public per publicar |

L ’empresa privada pretenia fe
descobriments, en contraposicio al consorci public, que volia fer publ;
i

ques totes les dades que anessin obtenint i posar-les a I'abast de tothom

Qrécies als avencos tecnologics, 1'any 2001, Craig Venter, director de
I'empresa privada, i Francis Collins, director del consorci public, va

Francis Collins anunciant que s'havia
enllestit el mapa sencer del genoma huma.

a sequencia del genoma humj
r un negoci de patents de gens amb els
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\ s ) » ; e-
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cientifiques, Science i Nature, respectivament






The Role of Your Parents

The instructions necessary for you to grow throughout your
lifetime are passed down from your mother and father. Half of
your genome comes from your biological mother and half from
your biological father, making you related to each, but identical
to neither. Your biological parents' genes influence traits like
height, eye color, and disease risk that make you a unique
person.

Eye color

R

Disease

€.




Does my genome determine
everything about me?

Not entirely. Genomes are complicated, and while a small
number of your traits are mainly controlled by one gene, most
traits are influenced by multiple genes. On top of that, lifestyle
and environmental factors play a critical role in your
development and health. The day-to-day and long-term choices
you make, such as what you eat, if you smoke, how active you
are, and if you get enough sleep, all affect your health.

DNA is not your destiny. The way you live influences how your
genome works.




3. Les lleis de * FOTOCOPIA
IVIepdeI O principis ACTIVITAT.
ba SICS d e II h erencid Llegim, entenem i proposem una pregunta d’examen



Principi de la uniformitat. ler experiment.




Principi de la segregacio. Segon experiment.




Principi de la segregacio independent. Tercer experiment.
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Altres tipus d’heréncia:
5. Dominancia incompleta i codominancia

*En els cqrécters estudiats per Mendel sempre hi havia
DOMINANCIA COMPLETA d’un al-lel sobre I'altre.

»A altres casos no hi ha aguesta dominancia i el resultat és
un hibrid amb un fenotip en el qual els dos al-lels es
manifesten. Tots dos al-lels es representen amb majuscula i
es diferencien amb un subindex:













6. La teoria cromosomica de I’herencia

= Fundadors: Sutton i de Boveri, 1902. Reprenen les investigacions de
Mendel.

Que van “dir”?
1.  Els factors heretables de Mendel (color i textura) es troben als cromosomes.
Els hi direm GENS. Cada gen té una funcio.

2. Cada individu rep dos cromosomes del mateix tipus, un del mascle i un de la
femella (cromosomes homolegs).

3. Els cromosomes sexuals (heterocromosomes) son diferents de la resta ()

» Thomas Hunt Morgan investigava |’"herencia de la mosca del vinagre
(Drosophila melanogaster) i va comprovar aquesta teoria segons la qual
els cromosomes son la base de I’herencia biologica.

4. Els gens es troben als cromosomes, col-locats de forma lineal, I'un a
continuacio de laltre.
5. ElCross over és la base de la recombinacié genetica.

6. ﬁ_untcromosoma hi ha molts gens. Els d’un mateix cromosoma soén els gens
igats. :

 [MIENBER: per casualitat, els seus caracters estaven a cromosomes diferents per tant, el
7’ . V4
qgue va comprovar és que els gens de diferents cromosomes s’hereten de forma

independent (32 llei).

ElS gens es disposen
als cromosomes
de forma lineal.

Els gens proxims tendeixen
a heretar-se junts.

A causa de 'entrecreuament, els
gens d'un mateix cromosoma es
poden heretar per separat.



https://www.youtube.com/watch?v=azcLQW7XUpE (9’)

Ulls blaus + cabell ros [] solen anar lligats i s’hereten junts (no compliria 39 llei!!)

* Els gens d’'un mateix cromosoma es poden heretar per separat per
’entrecreuament (meiosi)



7. Determinacio genetica del sexe en I'especie
humana

* El sexe esta determinat geneticament per dos CARIOTIPO HUMANO
cromosomes sexuals o heterocromosomes: X i
Y. Parell 23.

* Només comparteixen un petit segment 7.

homoleg que en permet 'entrecreuament XY KX XK XK Xf\

durant la meiosi pero la resta d'ambdos
cromosomes té gens exclusius.

* El segment diferencial del cromosoma Y té pocs x} K7K *:k x:{\ {Kxx X

gens (4 de moment, 1 conté la info per ala e
formacio dels testicles) que nomes es ¥h K& XX AR XX AD
transmeten de pares a fills mascles. 13 14 15 6 17 18

* Al segment diferencial X s’hi localitzen més de T
120 gens (I’X és molt més gran que I'Y). XK XA KX %2 ( i

21 22
* DONES = XX
* HOMES = XY

_,



Segmento — — Segmento

homélogocon | _| homélogo con
el cromasoma Y el cromosoma X
Segmento

diferencial del
cromosoma Y

Segmento
diferencial del
cromosoma X




L’herencia del sexe:

https://www.youtube.com/watch?v=JwWqwWijWs8 (6’)

* Quan es formen els gametes els dos cromosomes sexuals se separen i nomes va un
cromosoma sexual a cada gameta.

e Tots els ovuls tenen un cromosoma X

* La meitat dels espermatozoides tenen X i 'altra meitat Y.

* Si I'ovul es fecundat per espermatozoide portador d’X [J “nena”
° o dIY D llnen”

L’herencia lligada al sexe:

* Hi ha caracters determinats per gens que son als cromosomes sexuals.

* Els caracters recessius lligats al cromosoma X solen ser transmesos per les dones i els
manifesten els homes ja que:

* Els homes només tenen un cromosoma X; nomes es manifesta un al-lel; es comportara com a
dominant sempre.

* Ales dones, XX, els al-lels recessius només es manifestaran si son als dos cromosomes.
* “Portadores” si només un al-lel recessiu ja que no es manifestara.



https://www.juntadeandalucia.es/averroes/centros-tic/29000694/helvia/aula/archivos/repositorio/0/10/html/herenciasexo.html

En la especie humana los_cromosomas X e Y presentan diferencias morfoldgicas ( el Y es mas pequefio que el X )y tienen distinto contenido génico. Estdn :
compuestos por un segmento homologo donde se localizan genes que requlan los mismos caracteres y otro segmento diferencial, en este iltimo se encuentran tanto  Ceguera

. Y b . ! segmento
los genes exclusivos del X , caracteres gindndricos, como los del cromosoma Y, caracteres holdndricos. Los caracteres cuyos genes se localizan en el segmento BuCwmsa dift?rencial
diferencial del cromosoma X, como daltonismo, hemofilia, ictiosis estan ligados al sexo. Daltonismo 8 -~ \
Hemofilia ictiosi
: ; ; . i o0 ; : ; : ictiosis
¢ Daltonismo. Consiste en la incapacidad de distinguir determinados colores, especialmente el rojo y el verde. Es un caracter requlado por un gen recesivo
. . . I
localizado en el segmento diferencial del cromosoma X. \ /
Los genotipos y fenotipos posibles son:
segmento
homélogo
MUJER HOMBRE
XoXo: vision normal Xo'Y : vision normal \
5 x \ p Y
XoXd: normal/portadora|Xq Y : daltdnico
XdXd:daltonica

o Hemofilia

Se caracteriza por la incapacidad de coagular la sangre, debido a la mutacion de uno de los factores proteicos. Iqual que en el daltonismo, se trata de un caracter recesivo, y afecta
fundamentalmente a los varones ya que las posibles mujeres hemofilicas Xh Xh no llegan a nacer, pues esta combinacidn homocigdtica recesiva es letal en el estado embrionario.
Los genotipos y fenotipos posibles son:

MUJER | HOMBRE

XuXH: normales X1V : normal

XwXn: normal/portadora | Xn Y : hemofilico

XnXn:hemofilica (no nace)




Ictiosi

Pagina Discussio

La ictiosi €s una familia de trastorn de la pell genétic caracteritzat per una pell seca, engrossida i
escamosa.l'l Els més de 20 tipus d'ictiosi varien en gravetat de simptomes, aspecte exterior, causa
genética subjacent i mode d'heréncia (p. ex., dominant, recessiu, autosomica o enllagada a I'X).[2]
La ictiosi prové del grec ix8U¢ ichthys, literalment "peix", ja que la pell seca i escamosa és la
caracteristica que defineix totes les formes d'ictiosi.!

La gravetat dels simptomes pot variar enormement, des dels tipus més lleus i comuns, com la
ictiosi vulgar, que es pot confondre amb la pell seca normal, fins a afeccions que amenacen la vida
com la ictiosi de tipus arlequi. La ictiosi vulgar representa més del 95% dels casos.*]

Referencies [modifica

1. 1 «Frequently Asked Questions 2'». Foundation for Ichthyosis & Related Skin Types (FIRST). [Consulta:
12 juliol 2017].

2. 1 thefreedictionary.com/ichthyosis 2 citing: Gale Encyclopedia of Medicine. Copyright 2008

3. 1 «lchthyosis 2'». Johns Hopkins Medicine. Arxivat de l'original &' el 2 febrer 2009.

4 1 «Hereditary and acquired ichthyosis vulgaris». International Journal of Dermatology, 42, 2, 2003,
pag. 95-8. DOI: 10.1046/].1365-4362.2003.01308 x 2'. PMID: 12708996.
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8. Trastorns d’origen genetic

* Per alteracions en el nombre de gens, defectes en un gen determinat o a
I’estructura dels cromosomes.

* Alteracions en el nombre de cromosomes: quan el repartiment dels cromosomes en la
formacio dels gametes és defectuds. Es poden diagnosticar a través de cariotips. Els més
habituals:

* Monosomies: manca d’'un cromosoma. Letals excepte en cromosomes sexuals (Turner).
* Trisomies: Un de més. Cromosoma 21- Down. Augmenta amb I'edat de la mare.

* Alteracions dels gens en autosomes: hereditaris. Dominats o recessius. No es poden
detectar en cariotips.



Heréncia recessiva

ficis de
1y Ue

Aquests trastorns no son tan frequents | poden ser dific
detectar. Es produeixen quan l'al-lel alterat €s recessiu sobre ¢
normal; per tant, només es manifesta en homozigosi (aa). Les
persones afectades han d'heretar 'al-lel afectat tant del pare
com de la mare pergue es manifesti I'alteracio.

ES produeix quan I'al-lel alterat és dominant sobre el
normal i, per tant, es manifesta en el fenotip tant si esta
en homozigosi (AA) com en heterozigosi (Aa). L'al-lel
alterat pot ser heretat tant de la mare com del pare.
Normalment es dona en totes les generacions d’una

familia. |

- Un exemple és |'albinisme, caracteritzat per I'abséncia

0 reduccio de pigmentacio a la pell, ulls i cabells, a causa de Ia
manca de melanina. La prevalenca geografica de totes

les formes d'albinisme és variable, encara que s'ha estimat

en un de cada 17.000 individus, una xifra que indica que
aproximadament una de cada 70 persones és portadora
d'aquest gen. Altres exemples son: fibrosi quistica, un trastorn
en la secrecié glandular; anémia falciforme, una alteracio
dels globuls vermells; o fenilcetondria, una malaltia que
produeix danys en el sistema nervios en desenvolupament.

Un exemple és I'acondroplasia, un trastorn genétic

que afecta el creixement 0ssi i causa el tipus més comd
de nanisme. La incidencia d’aquest trastorn s'estima en un
de cada 25.000 a 40.000 infants nascuts. A Espanya
s‘estima gue hi ha unes 1.000 persones afectades.

Altres trastorns son: hipercolesterolémia familiar, que
origina un excés de colesterol que es deposita a les
arteries; retinosi pigmentaria, que produeix ceguesa
progressiva; 0 la malaltia de Huntington, una degeneracio
neurologica que apareix a edats tardanes.

S




* Alteracions dels gens lligats al cromosoma X: Al segment diferencial del
cromosoma X hi ha gens on es localitzen dues alteracions provocades per
un al-lel recessiu:

* Daltonisme: vermell-verd.
* Hemofilia: coagulacié sang.

* Els homes sempre patiran el trastorn (XY), les dones hauran d’haver rebut el gen
dels dos progenitors (homozigota recessiva)



9. Prevencio i diagnostic de trastorns genetics

* Fotocopia [l esquema L[] presentacio



Prevencid primaria i secundaria de trastorns genetics

e 12: abans de la fecundacid. Elaboracio arbre genealogic i historia clinica [J risc d’estar afectat per una malaltia
genetica. Indicat si hi ha malaties hereditaries familiars.

o 22:
* Diagnostic prenatal: al fetus a dins de I"tter / diagnostic genétic preimplantacional
* Diagnostic postnatal: analisis de sang i orina. Prova del tal talo. \
Puncién
f » m folicular i
i_: / JW —_— 3 gretigaeﬁ(;ign
i St
&
Transferenci @/6)\
\ . . \ . ransferencia .
*Tecniques de diagnostic prenatal AL 0@ 5 U0 o 4 reanscon

* Per a comprovar que el fetus es desenvolupa sense anomalies i factors de risc per a la mare.

* Invasives: per confirmar i completar el diagnostic d'anomalies fetals, sobretot les relacionades amb
anomalies cromosomiques. Risc.

* No invasives: analitiques. Ecografies. Historia clinica.
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