GENETICA CLASSICA I GENETICA POSTMENDELIANA

Experiments, interpretacio i lleis de Mendel; Gregor Mendel (1822-1834) “Pare de la

genetica”

Experiments de
monohibridisme

P Groga x verda

F1 Totes grogues

F2 3/4 grogues % verdes

P Llisa x arrugada
F1 Totes llises
F2 3/4 LLises % arrugades

Interpretacio

La primera ley de Mendel:.

Ley de la uniformidad de
los hibridos de la primera
generacion: Cuando se
cruzan dos variedades
individuos de raza pura
ambos (homocigotos ) para
un determinado caracter,
todos los hibridos de la
primera generacion (F1) son
iguales.

Mendel llego a esta
conclusion al cruzar
variedades puras de
guisantes amarillas y verdes
pues siempre obtenia de este
cruzamiento variedades de
guisante amarillas.
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P: Generacidn parental
G Gametos

F1: Primera generacion filial

P

G

F1

L'heréncia dels caracters esta determinada per uns factors discrets “heréncia

particular”.

Cada planta té dos factors per cél-lula responsables del caracter (groc, verd, llis

arrugat).

En el moment de formar-se els gametes, els factors se separen i cada gameta només
transporta un dels factors. (Mendel desconeixia la meiosi pero va intuir que hi havia un

procés mitjancant el qual, els gametes portaven Unicament un factor per a cada

caracter).

Vocabulari

AA: Homozigot dominant Groc

Aa: Heterozigot groc
aa: Homozigot recessiu, verd
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LLEIS

Primera Llei de Mendel, Uniformitat dels hibrids de la primera

generacio
Els hibrids de la primera generacié que resulten de I’encreuament de dues races pures
tenen el mateix genotip, i exhibeixen el mateix fenotip. Per exemple, tots sén grocs.

Segona Llei de Mendel, llei de la segregacio

Els dos factors que té cada individu responsables d’un caracter se separen en els
gametes per tornar-se a ajuntar lliurament i a I'atzar en successives generacions.
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Esquema encreuament de dos hibrids en cas de dominancia completa

Dd X Dd
N 7N

O« 0 ©

50 % 50 % 50 % 50 %
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Esquema encreuament en cas d’heréencia intermedia
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Experiments de Dihibridisme

Mendel, un cop va tenir clares les idees quan Unicament seguia la pista a un caracter,
va seguir la pista a dos caracters alhora.7

P Grogallisa x Verda arrogada
F1 Totes grogues i llises
F2 9/16 Grogues llises, 3/16 Grogues arrogades, 3/16 verdes llises 1/16 verdes

arrugades

Havien aparegut noves combinacions “ grogues arrugades” i “verdes llises”

Interpretacio
AALL aall A- sm;i'll'a
generacion -
g;arental O X . | Z| aa semita
(P1) 1S verde
- ‘ § L~ semila
ametos { lisa
@ \g i . ‘ Il semilia
\I rugosa
primera Aall AaLl
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Es a dir, els caracters diferents s’hereten independentment, perqué els factors que els
determinen sén independents i es combinen entre ells de totes les maneres possibles.

Tercera llei de Mendel, llei de I'heréncia independent

L’heréncia d’un caracter que ve determinat per un parell d’al-lels és independent a
I’heréncia d’un altre caracter que ve determinat per altre parell d’al-lels.
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NOTA IMPORTANT
Si en algun exercici, quan us parlen de dos caracters alhora, no es compleixen a la F2
les proporcions de 9/16, 3/16, 3/16, 1/16, voldra dir que no es compleix la tercera llei
de Mendel, les causes poden ser:

o Lligament

o Lligamenti “crossing over”

o Epistasi

o Altres

Alguns conceptes importants

» Retroencreuament o encreuament prova

Quan no sabem el genotip d’un individu, en un cas de dominancia completa, per
exemple, en el cas d’un ratoli en quée el color negre sigui dominant sobre el blang, si
tenim un ratoli negre i volem saber si és pur, és a dir AA, o hibrid, és a dir Aa,
utilitzarem el retroencreuament.

El procediment consisteix en encreuar el possible hibrid “Aa” amb I'homozigot
recessiu. Si l'individu problema era AA, tota la descendéncia presentara el fenotip
dominant, en aquest cas
negre. Si 'individu problema
era hibrid, la meitat de la
descendéncia presentaran el
fenotip dominant, i I'altre
meitat, el fenotip recessiu.

Nn

100% :
0% (Regros Cruce retrogrado. Si al cruzar un cobayo de

!
ENolipo negro con otro de fenotipo blanco. loda la descenden-

%ia es de color negro, es que el cobayo probado era de genoli-
x ) ?° Puro para el color negro del pelo (N N); pero si la mitad de
faces 4 descendencia manifiesta pelaje negro y la otra mitad blan-

N 0, es que el cobayo probado era heterocigdtico o hibrido para
" nn el pelo negro (N n).

Y% negros 50% blancos



» Al-lelomorfisme multiple

Caracters determinats a la poblacié per més de dos al-lels, els diferents al-lels es
designen amb super indexs, per exemple el cas dels grups sanguinis A,B,O hi ha tres
al-lels LA, LB i I. Sis genotips LALA, LBLB, LA |, LB I, LA LB i ll i quatre fenotips : A, B, AB i
0.

LOS GRUPOS SANGUINEOS:

Un ejemplo mas complejo es el de los grupos sanguineos (sistema ABQO). Este
caracter viene determinado por tres genes alelos: T4, que determina el grupo A,
IB, que determina el grupo B e i, que determina el grupo O. Los genes T4e IB
son codominantes y ambos son dominantes respecto al gen i que es recesivo.

Los genotipos vy fenotipos posibles son:

Genotipos Fenotipos
| & Grupo A
A Grupo A
| Grupo B
IBi Grupo B
i Grupo O
A8 Grupo AB

Fundamento de los grupos sanguineos: WebB de Lourdes Luengo, Picar agul.

Heréncia quantitativa o polimorfica
Diversos gens interaccionen entre ells i determinen I'expressié d’un caracter, els

fenotips del qual presenten una variacid continua entre dos extrems. Ex: algada,
pigmentacio pell....

Epistasi

Interaccid génica que consisteix en la interferéncia o modificacié dels efectes d’un gen
sobre un altre de no al-lelic.

Ex:

C: Permet I'expressio del color

cc: No la permet

B: Negre

Bb: Marro

El genotip ccBB presentara un fenotip blanc

Citogenéetica

Teoria cromosomica de I’heréncia
— Els factors dels que parlava Mendel (actualment gens) estan als cromosomes.
— Cada cromosoma conté molts gens.
— Els dos al-lels de cada gen estan situats en cromosomes homolegs.
— Ellloc concret d’un cromosoma on es troba un al-lel es diu “locus”.

6
Resum elaborat per Pilar suris



Paral-lelisme entre els factors de Mendel i els cromosomes

— Es presenten per parelles

— Se separen en formar-se els gametes

— Ales dihibridacions es produeixen quatre tipus de gametes, tant pel que fa als
factors (recordar la tercera llei de Mendel com pel que fa als parells de
cromosomes homolegs.

PROCES DE DIVISIO CEL-LULAR (MITOSI |
MEIOSI)

MITOSI

—

DMA
replication

Two diploid
cells

T
Witasis

Importancia biologica

e Esuna fase del cicle cel-lular en qué és produeix la divisié del nucli.

e Es reparteixen les dues copies del material genetic en dues meitats iguals per
formar els nuclis de les cel-lules filles. Normalment finalitza amb la formacié de
dos nuclis separats, és el que anomenem cariocinesi, i ve seguit de la separacié
del citoplasma (citocinesi).

e Es un procés exclusiu de les cél-lules eucariotes, ja que la procariota no té un
nucli diferenciat amb membrana i tan sols conté un uUnic cromosoma (sense
centromer).

Resum mitosi

Durant la mitosi, els parells de cromosomes es condensen i s’enganxen a fibres que
estiren les cromatides germanes a pols oposats de la cél-lula. Tot seguit es genera un
nou embolcall nuclear al voltant dels dos crups de cromatides i apareix la citocinesi.

El resultat principal de la mitosi és la divisié de la cél-lula mare en 2 cel-lules filles que
contenen una copia completa del genoma de la cel-lula mare. La cél-lula mare doncs ha
de realitzar una copia de cada cromosoma abans d’entrar en mitosi (succeeix durant la
fase S del cicle).
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http://ca.wikipedia.org/wiki/Fitxer:Major_events_in_mitosis.svg

Fases

Interfase i@

e Durant la interfase la cel-lula es prepara per la divisié . ”"" A

cel-lular. '
e Esdivideix en 3 fases:

o G1: La cel-lula creix i es desenvolupa.

o S:Esreplica ’ADN.

o G2:Lacel-lula creix més i es prepara per la mitosi.
e Lacellula es divideix durant la fase M.

Profase

e La cromatina a la interfase esta relaxada. Al iniciar la profase es
condensa formant el cromosoma. El material ja esta duplicat i les cromatides
s’uneixen amb les germanes pel centromer. (En aquesta fase els cromosomes
es poden veure amb el microscopi optic

e Els centrosomes emplenen els extrems de microtubuls, i juntament amb altres
proteines, aconsegueixen empényer els centrosomes cap als extrems oposats
del nucli.

Metafase

.- ey

e Els centromers dels cromosomes s'alineen al llarg d'una linia imaginaria
formant el pols del centrosoma.

Anafase

e Durant |'anafase les cromatides germanes s'allunyen entre elles en direccié al
centrosoma.
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Telofase

.........

e Lacellulas'allargai se separen els dos nuclis, encara dins de la mateixa cel-lula.

Citocinesi

e Esla divisié del citoplasma que es reparteix, encara que no és sempre de forma
equitativa. La cél-lula es divideix en dues, i queda un nucli a cada meitat.

MEIOSI

Pas d’una ceél-lula diploide a 4 haploides, mitjancant dues divisions consecutives, la
primera reduccional i la segona equacional.

Importancia biologica
— Permet que es mantingui constant el nimero de cromosomes tipic de
I'espécie.
— Genera variabilitat (encreuament i recombinacié genetica, profase I, i
distribucié a I'atzar de cada membre del parell durant la metafase).

Meiosis I: Se separen els cromosomes homolegs
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Meiosis Il: Separacio de les cromatides germanes

there is no ENA replication
between the two divisions
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ANAPHASE Il

MEIOSIS II: Separate the Sister Chromatids (by mitosis)

Resum meiosi

Durant la fase S de la interfase que precedeix la meiosi ha tingut lloc I'autoduplicacié
del DNA, després esdevé la primera divisid i després apareix un breu periode de
descans en qué NO HI HA duplicacié del DNA. Finalment obtenim quatre cel-lules

haploides diferent geneticament.

Aspectes més importants

Pofase |
e Més llarga que la d’'una mitosi.
e Sinapsi: Aparellament entre els membres de cada parell d’homolegs i es
forma un bivalent.
e Encreuament: Ruptura de les dues cromatides (entre cromosomes
homolegs, es formen bivalents.
e Encreuament: Ruptura de les dues dobles hélixs i posterior unio
alternada, és a dir, es produeix una recombinacié genética.
e Desinapsi i quiasmes: En separar-se els dos membres de cada parell,
s’evidencien els punts d’unio o quiasmes.
Metafase |
e Els cromosomes se situen per parelles a la placa equatorial del fus
miotic.
10
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Anafase |
e Se separen cromosomes sencers.

Telofase |

e Els cromosomes es desespiralitzen una mica i es forma un embolcall
nuclear (no sempre). Sol anar acompanyada de la divisié del citoplasma.

Intercinesi: Breu periode de repos “intercinesi”, on no hi ha duplicacié del DNA.

Profase Il
e Estrenca l’embolcall nuclear i es dupliquen els diplosomes.
Metafase Il
e Els cromosomes es col-loquen individualment, no per parelles, es
disposen a la placa equatorial del fus mitotic. El nombre de cromosomes
és senar. (Si parlen d’una cél-lula diploide amb un numero senar de
cromosomes, vol dir que ja esta en la meiosi ll).
Anafase Il
e Se separen les cromatides de cada cromosoma que es converteixen en
cromosomes anafasics (d’una sola cromatida). Recordem que aquests
cromosomes ja estan recombinats.
Telofase |l

Els cromosomes es desespiralitzen, apareix I'embolcall nuclear i
sorgeixen dos nuclis. Posteriorment o paral-lelament té lloc la citocinesi.

Chiasma, luogo del MEIOSI |
crossing over
Fivtess \g Profase |
cromosomi fatti di /~f~ =8 2n=6 tetrade formata
due cromatidi fratell l 1 da cromosomi omologhi
7 ,-g"‘\ B
Naitase {/_ i N posizionamento  posizionamento / ,m Metafase |
’,.---"’:ﬂ" ~_ | dei cromosomi delle tetradi
Sl cromatidi fratelli omologhi Anafase |
Telofase separati durante  Separati Telofase |
l'anafase durante ~ =
l'anafase |; - aplondl
Z = s o
t
~= = cellule fige . e cellule figlie
2n = della mitosi S 2n appl algiatlo“ 0 della monosu |
2 MEIOSI Il
= n = n = n S n

cellule figlie della meiosi Il
cromatidi fratelli separati durante I'anafase I



Esquema meiosi

Determinacio cromosomica del sexe

1: Emmarca en la primera divisié
meiotica, més exactament en la
profase i en la metafase. Els processos
més importants que hi esdevenen sén
I’apariciéo dels cromosomes, cada cop
més condensats, I'aparellament dels
homolegs, I'encreuament de les
cromatides i la formacié de la placa
equatorial que esta constituida per
tetrades.

2: Correspon a la segona divisio
meiotica i inclou la metafase i
I’'anafase d’aquesta segona divisio.

Els cromosomes, un cop distribuits en
la zona equatorial (un dels dos
homolegs a cada cel-lula)
s’escindeixen en les dues
cromatiques, que sén arrossegades
cap a pols oposats.

Recordem que hi ha dos tipus de cromosomes, els autosomes (sense informacid
aparent pel que fa al sexe), que sén els cromosomes iguals per als dos sexes, i els

heterocromosomes o cromosomes sexuals “XX” i

determinar el sexe.

“XY “que porten informacidé per

En I'ésser huma i tots els mamifers el sexe heterogameétic és el masculi i ’'homogameétic
el femeni, el sexe del fill dependra de si I'espermatozoide que fecunda I'ovul és I'X o

I'y.

Heterocromosomes X (ovul)
X (espermatozoide) XX

Y (espermatozoide) XY

12

Resum elaborat per Pilar suris



Els dos cromosomes sexuals que té la dona (i els altres mamifers femelles) només sén
funcionals en les cel-lules germinals, perdo en totes les altres cél-lules (cél-lules
somatiques) un dels cromosomes X la seva cromatina s’inactiva i no es desespiralitza i
gueda en forma d’heterocromatina (com un punt fosc observable al microscopi oOptic,
prop de la paret nuclear). Es 'anomenat corpuscle de Barr, que permet distingir els
homes de les dones observant cél-lules com ara els globuls blancs.

La inactivacid del cromosoma X es déna en I'embrid i es fa a 'atzar, de manera que en
unes cel-lules s’inactiva el cromosoma X procedent del pare i en unes altres el
procedent de la mare. Resulta doncs, que les dones i tots els mamifers placentaris
femelles sén mosaics genétics: en diferents parts del cos podem manifestar diferents
al-lels.

El cromosoma X és més gran que I'Y. Tots dos presenten una zona homologa que
permet I'aparellament a la meiosi i una zona diferencial que no el permet. Quant a la
zona diferencial, els mascles no sén heterozigots sind hemizigots, només tenen un
al-lel de cada gen que hi és representat.

En el tipus de diferenciacié sexual dels mamifers, és la preséncia del cromosoma Y el
gue determina que l'individu sigui mascle, la seva abséncia el que fa que sigui femella.

Determinacid per haplodiploidia

En aquest cas, el sexe no depén de la preséncia o abséncia de cromosomes sexuals,
sind del nombre de cromosomes que tenen les cél-lules de I'organisme. Aixi, en les
abelles, els individus diploides (formats a partir de la fecundacid de gametes femenins i
masculins) sén femelles, mentre que els haploides sén mascles. La diferéncia entre
obreres i reines no és geneética, sind que és deguda a I'alimentacio.
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Determinacié génica o també monogeénica

La diferenciacio sexual es deu a gens que estan situats en els cromosomes sexuals, si
bé també poden intervenir-hi gens situats als autosomes.

A la fanerdgama Ecaballium elaterium (cogombre salvatge) que és una planta dioica, la
diferéncia entre plantes masculines i femenines depen d’un sol gen: les plantes
heterozigotiques son masculines i les homozigotiques femenines.

Diferenciacié sexual deguda a I’equilibri genétic

En la drosophila, la determinacié cromosdomica del sexe no es fa de la mateixa manera
que en els humans, el sexe en aquest cas esta determinat per I'equilibri entre el
nombre de cromosomes X i el nombre de series d’autosomes. EI cromosoma Y sembla
que no hi tingui cap paper (tret de I'accié sobre la fertilitat). Aixi les Drosofiles sén
femelles si tenen dos cromosomes X, i mascles si en tenen un. Una mosca XO és mascle
esteril), mentre que una mosca XXY és femella.

Determinacié deguda I'ambient

En la major part de les tortugues i en tots els cocodrils el sexe depén de la temperatura
a que han estan sotmesos els ous durant un periode critic del desenvolupament
embrionari. Aixi, en moltes tortugues les temperatures relativament baixes (26-2729C)
determinen el naixement de mascles, mentre que temperatures més altes (30-352) fan
que es desenvolupin femelles.

En alguns crustacis parasits el sexe depén del fet que I'hoste estigui o no parasitat per
un altre individu de la mateixa espécie.

En cas del cuc Bonellia viridis que viu en els fons marins rocosos, el sexe de I'animal
depen del lloc on s’instal-li la larva. Si ho fa sobre les roques es transforma en una
femella, pero si contacta amb la proboscide d’una femella, la larva passa al seu interior
i es transforma en un mascle petit, que viura en simbiosi dins la femella.

Hi ha també animals, com el peix Xiphophorus, el sexe del qual depen del percentatge
de mascles i femelles que hi hagi a la poblacié. Aquests animals poden sofrir una
inversio sexual si les proporcions de mascles i femelles s’alteren.

Hereéncia lligada al sexe

Antecedents

A la majoria d’encreuaments obtenim el mateix resultat tant si és la femella com el
mascle el que presenta una determinada modalitat d’un caracter. Es a dir obtenim el
mateix resultat en un entrecreuament que en I’'encreuament reciproc.

Per exemple si tenim un cobai mascle negre i 'encreuem amb una femella blanca, els
descendents de la F1 seran blancs, i passara el mateix en el cas que la femella sigui
negra i que el mascle sigui blanc, també en aquest cas tots els descendents seran
negres.
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Una investigadora estava fent el encreuament amb la papallona Abraxas. Quan feien
I’encreuament mascle d’ales negres amb una femella d’ales blanques, tots els individus
de la F1 sortien amb les ales negres (tant mascles com femelles), perd en
I’encreuament reciproc mascle d’ales blanques amb femelles d’ales negres sortien la
meitat dels descendents blancs (mascles) i I'altra meitat amb ales negres (femelles).
Morgan i els seus col-laboradors estudiant la Drosophila Melanogaster van trobar un
mascle mutant que presentava els ulls blancs, I'al-lel salvatge “ulls vermells” determina
color dels ulls vermells.

Aprofitant aguest mutant van fer els seglients encreuaments:

a) Femella amb ulls vermells homozigotica amb mascle d’ulls blancs:
En aquest cas tota la descendéncia tant mascles com femelles presentaven ulls

vermells.

Interpretacio

Femella X8x® Mascle X°Y
Gametes X° x° Y
Descendéncia X& X" xBy

b) Mascle d’ulls vermells amb les seves germanes de la F1:

En aquest cas totes les femelles de la descendéncia presentaven els ulls vermells
mentre que la meitat dels mascles presentaven els ulls blancs i I'altra meitat ulls
vermells.

Interpretacio

Femella X& X° Mascle X® Y

Gametes X® Xx° xB Y

Descendéncia X8 X® Xy  XBx® x°v

c) Mascle d’ulls blancs amb femella heterozigotica

En aquest cas la meitat dels mascles presenten els ulls blancs i I'altra meitat
vermells, també la meitat de les descendents femelles presenten ulls blancs i I'altra
meitat ulls vermells.

Interpretacio

Femella X& X° Mascle X°Y

Gametes X® X" x° Y

Descendéncia X6 X® Xy Xx°x® XxPy

d) Femella ulls blancs amb mascle ulls vermells
En aquest cas totes les femelles presentaven els ulls vermells, i els mascles els ulls
blancs.
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Interpretacio

Femella X° X° Mascle X® Y

Gametes X° xB Y

Descendéncia X8 X® X°Pvy

INTERPRETACIO: Heréncia lligada al sexe

Morgan i els seus col-laboradors havien estudiat molt els cromosomes de la Drosophila
i havien observat que aquestes mosques (en el cas més freqlient) tenien tres parells
d’autosomes i un parell d’heterocromosomes.

Com a conseqiiéncia dels experiments anteriors, Morgan va deduir que en els
cromosomes sexuals, a més a més de gens que determinen el sexe, n’hi ha d’altres que
codifiquen altres caracters (per exemple color dels ulls), aquests gens estan lligats amb
els que sén responsables de la determinacid del sexe.

Els gens que es troben en els cromosomes sexuals s’Tanomenen lligats al sexe ja que el
seu nUmero és diferent en mascles i femelles, si es troben en el cromosoma X les
femelles en tenen dos, poden ser homozigotiques o heterozigotiques, i els mascles en
tenen un sén hemizigots.

Els caracters codificats per gens lligats al sexe es diuen caracters lligats al sexe, per
exemple daltonisme, hemofilia.

Heréncia lligada al cromosoma X

Gens que es troben en la regio diferencial del cromosoma X que no té homolegala.
Exemple de malalties causades per gens lligats al sexe (cromosoma X), hemofilia (gen
recessiu) i daltonisme (també gen recessiu).

| LA HERENCIA LIGADA AL SEXO | |

Ciertos caracteres, GENOTIPOS Y FENOTIPOS POSIBLES
como la enfermedad EN EL CASO DE LA HEMOFILIA
de la hemofilia, se

La hemofilia esta determinada por un gen
recesivo (h) localizado en el cromosoma X,
frente al alelo normal (H). Los genotipos y
fenotipos posibles son:

encuentran
localizados en el
cromosoma X, otros
se encuentran en el
Y. Estos caracteres
no sexuales gue se

localizan en los FEEE Mujer normal
cromosomas sexuales

se denominan XHXP ... Mujer portadora
caracteres ligados al

Sex0. Xhxh ... Mujer hemofilica?

Los caracteres
ligados al sexo se H
heredan de una Xy ... Hombre normal

manera particular.

Xhy ... Hombre hemofilico
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Hereéncia lligada al cromosoma Y: heréncia holandrica

Alguns caracters no referits al sexe estan codificats per gens localitzats en el
cromosoma Y, i per tant es transmeten de mascle a mascle, per exemple I’'heréncia de
la pilositat que presenten alguns homes a la vora del pavellé auditiu i que es transmet
de pares a fills.

Caracters influits pel sexe

Hi ha caracters que per manifestar-se depenen del sexe , per exemple en els humans hi
ha un locus amb un gen que determina I'aparicié del cabell C, o la calvicie, c. Els
individus adults de genotip CC tenen cabell, mentre que els adults cc sén calbs. Pero
els individus Cc presenten un fenotip diferent segons siguin homes o dones. Aixi,
mentre ¢ es comporta com a dominant en homes, i recessiu en dones, un home Cc sera
calb i una dona CC no ho sera.

17
Resum elaborat per Pilar suris



