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1. Gregor Mendel (1822-1884) 

COM es transmetien els caràcters 
d’una generació a una altra?

Experimentació amb Pisum sativum: 

1. Creix ràpid 🡪 Es poden estudiar diverses generacions en 
poc temps.  

2. Varietats amb 7 característiques fàcilment observables 
(imatge)

3. Les flors son hermafrodites (es pot autofecundar o fer 
una fecundació creuada)

MÈTODE CIENTÍFIC basat en l’observació. Mètodes 
quantitatius i qualitatius. Càlculs matemàtics. Va ser molt 

rigorós.  

Va publicar la seva recerca el 1866. La seva feina es va 
reconèixer 35 anys més tard...



Autofecundació vs fecundació creuada

• “El pare de la genètica” 🡪 https://historia.nationalgeographic.com.es/a/gregor-mendel-padre-genetica_15509

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

1) Reproducció sexual de les plantes 🡪 
https://www.youtube.com/watch?v=6UFBFWTx-JI     













• How Mendel's pea plants helped us understand genetics 
https://www.youtube.com/watch?v=Mehz7tCxjSE (3’06’’)

•https://www.youtube.com/watch?v=JweHNRVz2Cw (24’) 



2. El naixement de la genètica 

Wilheim L. Johannsen 🡪 “Factors hereditaris” = GEN. 

1905: William Bateson🡪 “GENÈTICA” del grec gennetikós (que origina o genera)

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

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



• GEN: fragment d’ADN que controla un determinat caràcter (pèsol 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: caràcter color pèsol: al·lel verd i al·lel 
groc. 
• Els gens es representen amb un parell de lletres iguals, una per a cadascun dels 

al·lels: 
• El dominant en MAJÚSCULA 
• El recessiu en minúscula 



•Raça pura/homozigot (per al caràcter): quan un gen té el mateix al·lel 
a cada cromosoma homòleg (AA o aa) 

•Híbrid/heterozigot: diferents al·lels per a cada cromosoma homòleg 
(AA, Aa, aa)



• GENOTIP: conjunt de gens d’un individu (meitat mascle i meitat 
femella). Idèntic a totes les cèl·lules de l’organisme. No varia. 

• FENOTIP: conjunt de qualitats físiques observables. L’ambient influeix 
en l’expressió dels gens pel que pot variar al llarg de la vida d’un 
organisme. 

• FENOTIP = interacció entre el genotip i l’ambient ...

...Això recorda a...



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

2) https://www.youtube.com/watch?v=_aAhcNjmvhc 

Què és l’Epigenètica? 





Genoma (genome.gov) 











3. Les lleis de 
Mendel o principis 
bàsics de l’herència  

• FOTOCÒPIA

ACTIVITAT: 

Llegim, entenem i proposem una pregunta d’examen  



Principi de la uniformitat. 1er experiment. 



Principi de la segregació. Segon experiment. 



Principi de la segregació independent. Tercer experiment.



4. Resolució de problemes de 
genètica 

Fotocòpia.

 



Altres tipus d’herència:
5. Dominància incompleta i codominància

▪En els caràcters estudiats per Mendel sempre hi havia 
DOMINÀNCIA COMPLETA d’un al·lel sobre l’altre. 

▪A altres casos no hi ha aquesta dominància i el resultat és 
un híbrid amb un fenotip en el qual els dos al·lels es 
manifesten. Tots dos al·lels es representen amb majúscula i 
es diferencien amb un subíndex: 









6. La teoria cromosòmica de l’herència

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

Què van “dir”? 
1. Els factors heretables de Mendel (color i textura) es troben als cromosomes. 

Els hi direm GENS.  Cada gen té una funció. 
2. Cada individu rep dos cromosomes del mateix tipus, un del mascle i un de la 

femella (cromosomes homòlegs). 
3. Els cromosomes sexuals (heterocromosomes) són diferents de la resta () 

▪ Thomas Hunt Morgan investigava l’herència de la mosca del vinagre 
(Drosophila melanogaster) i va comprovar aquesta teoria segons la qual 
els cromosomes són la base de l’herència biològica. 

4. Els gens es troben als cromosomes, col·locats de forma lineal, l’un a 
continuació de l’altre.
5.  El Cross over és la base de la recombinació genètica. 
6. A un cromosoma hi ha molts gens. Els d’un mateix cromosoma són els gens 

lligats. Si estan molt junts s’hereten junts. 

• MENDEL: per casualitat, els seus caràcters estaven a cromosomes diferents per tant, el 
que va comprovar és que els gens de diferents cromosomes s’hereten de forma 
independent (3ª llei). 



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

Ulls blaus + cabell ros 🡪 solen anar lligats i s’hereten junts (no compliria 3ª llei!!)
• Els gens d’un mateix cromosoma es poden heretar per separat per 

l’entrecreuament (meiosi)



7. Determinació genètica del sexe en l’espècie 
humana
•El sexe està determinat genèticament per dos 

cromosomes sexuals o heterocromosomes: X i 
Y. Parell 23. 

•Només comparteixen un petit segment 
homòleg que en permet l’entrecreuament 
durant la meiosi però la resta d’ambdós 
cromosomes té gens exclusius. 

•El segment diferencial del cromosoma Y té pocs 
gens (4 de moment, 1 conté la info per a la 
formació dels testicles) que només es 
transmeten de pares a fills mascles. 

•Al segment diferencial X s’hi localitzen més de 
120 gens (l’X és molt més gran que l’Y). 
• DONES = XX
• HOMES = XY





L’herència del sexe: 

•Quan es formen els gàmetes els dos cromosomes sexuals se separen i només va un 
cromosoma sexual a cada gàmeta. 
• Tots els òvuls tenen un cromosoma X 
• La meitat dels espermatozoides tenen X i l’altra meitat Y. 

• Si l’òvul es fecundat per espermatozoide portador d’X 🡪 “nena” 
• “               d’Y 🡪 “nen”

L’herència lligada al sexe: 
• Hi ha caràcters determinats per gens que són als cromosomes sexuals. 
• Els caràcters recessius lligats al cromosoma X solen ser transmesos per les dones i els 

manifesten els homes ja què: 
• Els homes només tenen un cromosoma X; només es manifesta un al·lel; es comportarà com a 

dominant sempre. 
• A les dones, XX, els al·lels recessius només es manifestaran si són als dos cromosomes. 

• “Portadores” si només un al·lel recessiu ja que no es manifestarà. 

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



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







8. Trastorns d’origen genètic

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

• Alteracions en el nombre de cromosomes: quan el repartiment dels cromosomes en la 
formació dels gàmetes és defectuós. 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 l’edat de la mare. 

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





• 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.
• Hemofília: coagulació sang. 

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



9. Prevenció i diagnòstic de trastorns genètics

• Fotocòpia 🡪 esquema 🡪 presentació 



Prevenció primària i secundària de trastorns genètics
• 1ª: abans de la fecundació. Elaboració arbre genealògic i història clínica 🡪 risc d’estar afectat per una malaltia 

genètica. Indicat si hi ha malaties hereditàries familiars. 

• 2ª:  

• Diagnòstic prenatal: al fetus a dins de l’úter / diagnòstic genètic preimplantacional

• Diagnòstic postnatal: anàlisis de sang i orina. Prova del tal taló. 

•Tècniques de diagnòstic prenatal
• Per a comprovar que el fetus es desenvolupa sense anomalies i factors de risc per a la mare. 

• Invasives: per confirmar i completar el diagnòstic d’anomalies fetals, sobretot les relacionades amb 
anomalies cromosòmiques. Risc. 

• No invasives: analítiques. Ecografies. Història clínica. 






