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1. Introduccio

Qué és la genética?

Es la branca de la biologia que estudia I'heréncia biologica, és a dir, com es :
transmeten els caracters dels progenitors a la descendéncia a través dels -
gens. Analitza la composicid, estructura i funcié del material genétic (ADN i ARN),
aixi com les lleis que regeixen la seva transmissio, mutacions i expressio.

IMAGEN: es.static.z-dn.net
AT AT S Y,

Abans de comengar amb I’estudi de la genética...RECORDA!

Un gen és un fragment d’ADN que porta la informacio per Cromosomas homélogos
q 0 @ N y . i | ' 3 f f
sintetitzar una protelna, necessaria per a que sexpreSS| un Contienen los mismos genes, pero pueden estar en diferentes formas
. s 5 a Gen de 1a textyra del pelo
determinat caracter i Rl
" Gen de la forma de la nariz
* Respingona Recta”
N . . Gen del color de QsQJ_Qs .
Les cel-lules diploides (2n) tenen dos exemplars de cada gen: ‘ :e coor:: :

e Un es troba en un cromosoma i I'altre en el seu cromosoma homoleg Gen del coor del pelo

) Tots dos ocupen el mateix lloc dins del cromosoma. ' ' \Marrén Rojo” . '

Las cromatidas hermanas son coplas idénticas de un cromosoma




CROMOSOMAS HOMOLOGOS

Genes que informan

1. Introduccio

Tots els individus d’'una mateixa especie:
e Tenen el mateix nombre de cromosomes (dotacié cromosomica). Esser huma 2n=46

e Presenten el mateix nombre de gens, situats en les mateixes posicions dels
cromosomes homolegs.

Tot i aixd, els gens no sén necessariament iguals en tots els individus, ja que poden contenir
informacié genética diferent. e ot

Font: https://misuperclase.com/genetica-conceptos-basicos/

D’aquesta manera...

| CROMOSOMAS HOMOLOGOS
Anomenem al-lel cadascuna de les diferents versions que pot v ‘ Pardealelos.distintoj
presentar un mateix gen. Coaatl ——7 DAPECH 0 R0 B2
e En les cél-lules diploides, per a cada gen sempre hi ha dos ' l
al-lels, un situat en cadascun dels cromosomes del parell Individuo
d'h 3 heterocigético para
omolegs. ese cardcter

' Par de alelos iguales PP
para un mismo gen

!

Individuo
homocigético para
ese carédcter

Alelo dominante H

Alelo recesivo h

Fonthttps.//www.flickr.com/photos/130022460@ N05/26/



1. Introduccid

Els allels poden ser dominants o recessius, i la combinaciéo d'al-lels en un individu determina la seva
expressioé geneética
e Al-lel dominant

o  S'expressa en l'organisme encara que només hi hagi una copia d'aquest al-lel.

o Lallel dominant es representa en lletra maiiiscula (Aa / AA)
| CROMOSOMAS HOMOLOGOS |
o Allel recessiu v Par de alelos distintos
P ' ‘o . , .. ' i Aa para un mismo gen
o Només s'expressa si 'organisme té dues copies d'aquest al-lel. ey » 1
o L’al‘lel recessiu es representa en lletra minuscula (aa) —
Individuo
heterocigético para
ese cardcter

Alelo dominante H

Alelo recesivo h

Com que tenim dues copies del gen, es - S 'S '8

poden donar 3 situacions: RA 2 A AR
e Homozigot dominant - - -
e Heterozigot . ' L B oo
L] Homozigot recessiu Combinaci6 GG Combinacié Gg Combinacid gg

Homozigosi Heterozigosi Homozigosi

Fon: Bologa | Geologia 4. £4.£debe

Par de alelos iguales PP
para un mismo gen

|

Individuo
homocigético para
ese cardcter




2. La transmissio dels caracters

En la transmissid dels caracters hi entren en joc els gametes.

RECORDA!!

Els gametes son cel-lules haploides i, per tant, només presenten un cromosoma de cada tipus, és a dir, només tenen un al-lel de cada gen.

Com es produeix?

Durant la meiosi, després de la fase S del cicle cel-lular, cada
cromosoma homoleg esta format per dues cromatides

germanes idéntiques.
e En aquest moment, a la cél-lula hi ha quatre copies de cada

gen, corresponents a dues copies de cada al-lel.

Durant la meiosi:

e  Primer se separen els cromosomes homolegs (meiosi |)
e Després se separen les cromatides germanes (meiosi Il)

“b

B= |-'B b 'b

) f» "’, f_ _: Meiosi =
| (3 w8 .
‘ . | = B

En aquests cromosomes hi ha dos gens:
° Gen A (al‘lels A)
° Gen B (al‘lels B o b)

Els al-lels estan en cromosomes homolegs diferents; la
duplicacié només fa copies del mateix al-lel, no en crea de
nous.



2. La transmissio dels caracters

El resultat sbn gametes haploides (n)

- A = A
Aaah Ag al D 2, B at
e (Cada gameta té un sol cromosoma i, per tant, una sola copia de |9 17 Meiosi = =
3 A - b
cada gen. 3 ' 1
o Cada gameta porta un sol al-lel de cada gen (AiB,0AiDb) B= =g b4 Jp -5 b

AR
Després de la formacié dels gametes es produeix la fecundacio: BEI I Fecundacio AS SA
e Un gameta masculi i un de femeni s’uneixen i formen un zigot A S i . E EB
diploide (2n) 3 J
2 B | Zigot
Segons quins gametes s’uneixin el zigot pot ser: g N
e AA/BB 3
e AA/Bb B:’ I Fecundacio AS -.';A
» ==
A'g ’ B= b
Aixi es recupera el nombre diploide de cromosomes i es combina la 3 _
informacio geneética dels dos progenitors. b . 0

La meiosi redueix el nombre de cromosomes i separa els allels; la
fecundacié els torna a ajuntar.



3- L,herénCIa I eIS Seus tlpus L'estudi de I'heréncia va comengar a mitjan S.XIX

gracies als experiments duts a terme per Gregor

L’heréncia biologica és el procés mitjangant el qual els éssers vius Mendel, els quals varen assentar les bases del que
es va denominar genética

transmeten la informacié genética dels progenitors als
descendents, a través dels gens.

posteriorment
mendeliana.

Abans d’estudiar com s’hereten els caracters, cal diferenciar entre la informacié genética que té un individu i la
manera com aquesta informacio s’expressa en les seves caracteristiques observables.

GENOTIP — conjunt d'al-lels que posseeix un organisme per a un determinat

caracter.
e El genotip determina les caracteristiques hereditaries i es troba en I'ADN.

e Exemple: si un individu té els al-lels AA (flor lila) o Aa (flor lila) o aa (flor
blanca), aquestes combinacions d'al-lels constitueixen el seu genotip.

FENOTIP — és la manifestacié observable del genotip, és a dir, les

caracteristiques fisiques o fisioldgiques resultants de la interaccié entre el genotip i

'ambient.
e Exemple: sila planta té el genotip AA o Aa, el seu fenotip sera flor lila, mentre

que amb aa tindra la flor blanca.

* % * FENOTIPO
4 ¥ \ 4

AA aa Aa

a
ATIA 2 GENOTIPO

Font imatge: https;//www.gocongr.com/mapamental/17937626/genetica-unad-151009-138



3. L'’herencia i els seus tipus

3.1 Tipus d’heréncia

HERENCIA DOMINANT
e Heréncia en que hi ha al-lels dominants i al-lels recessius.
e El fenotip el determina I’al-lel dominant.

HERENCIA INTERMEDIA
e Heréncia en qué els al-lels no presenten una dominancia
completa, de manera que els heterozigots mostren un
fenotip intermedi entre les dues races pures.

Genotips

Fenotips

Si considerem el caracter “color de la llavor” del pésol de jardi, podem observar que les
que tenen l'al-lel dominant sén grogues.

Genotips

Fenotips

El fenotip dels heterozigots és una mescla dels fenotips dels dos homozigots.



3. L'’herencia i els seus tipus

3.1 Tipus d’heréncia

Genotips
CODOMINANCIA
e Els dos allels s’expressen simultaniament i completament
en el fenotip sense mesclar-se. e o
Ky ’ rozi r racter “ de I lomes” presenten un fenotip en el !
HERENCIA D’AL-LELS MULTIPLES 00t eombinen s dos s 6o plomes (lses 1amissadey -

e El caracter esta determinat per més de dos al-lels diferents d’'un mateix
gen en lloc dels habituals dos al-lels (dominant/recessiu).

Antigen A Antigen B

Prendrem de referéncia el sistema sanguini ABO dels humans ‘ é w ’
Grup A Grup B Grup AB Grup 0
El gen que determina el grup sanguini té tres al-lels possibles:
° A (| A) N Codifica I'anti gen A Genotipo | Fenotipo Antigenos en la membrana de los glébulos rojos
‘:r A Antigeno A
° B (I8) - Codifica I'antigen B. |“\l*
" B Antigeno B
- re . 1
° O (i) — No codifica cap antigen. = = rm—
ii 0 Ninguno




3. L'’herencia i els seus tipus

3.1 Tipus d’heréncia
HERENCIA D’AL-LELS MULTIPLES

La determinacio del grup sanguini és molt important per

fer transfusions sanguinies segures.

Depenent dels dos tipus d’al-lels que tingui cada persona
(un de cada progenitor), es poden obtenir quatre grups
sanguinis diferents dins de la poblacio: A, B, AB i O.

Globuls
vermells

)

Grup A

S

Grup B

——

Grup AB

)

Grup 0

Si es posa en contacte sang d'un
grup amb sang que contingui |"anticos

per a la proteina de la sang receptora, +

els globuls vermells saglutinaran i

precipitaran. Si aix0 succeeix en una

transfusid real, aquests grumolls com-

prometrien la supervivencia de I'indi-

vidu. Sang
Grup B

Globuls vermells

Els globuls vermells
d'aquestes persones
presenten la protei-
na A en la membrana.

Els globuls vermells
d’aquestes persones
presenten la protei-
na B en la membrana.

Els glabuls vermells
d‘aquestes persones
presenten les protei-
nes A i B en la mem-
brana.

Els globuls vermells
d'aquestes persones no
presenten ni la protei-
na A ni la proteina B
en la membrana.

Anti-B Globuls
vermells

Plasma sanguini

Conté anticossos que reac-
cionen amb la proteina B:
anticossos anti-B.

Conté anticossos que reac-

cionen amb la proteina A: ﬂ( F

anticossos anti-A.

No conté ni anti-A ni anti-B.

Conté anticossos an-
ti-A i anti-B.



3. L'’herencia i els seus tipus

3.1 Tipus d’heréncia
HERENCIA D’AL-LELS MULTIPLES

A qui pot donar sang i de qui en podem rebre?

Per tant... com és I’heréncia dels grups sanguinis?

DONANTS

° Codominancia — Els al‘lels IA i IB s6n codominants, és a dir,
si una persona té IAIB, expressara ambdés antigens i tindra

grup sanguini AB.

Dominancia completa — Els al‘lels IA i IB s6n dominants
sobre i. Aix0 significa que IAi donara grup A, i IBi donara grup
B.

Recessivitat — L’al'lel i és recessiu, per aixd només tindran
grup sanguini O aquelles persones que tinguin ii.

Grup A
Grup B
Grup AB
Grup 0

ant: Bioiogss | Gaologis 4. Ed. Edebe

Genotips

Fenotips

Fore: Boioge | Geologs &, B4 Edene

El factor Rh és un altre caracter del grup sanguini que
determina si la sang és positiva (+) o negativa (-).
° Si una persona té el factor Rh, el seu grup
sanguini és positiu (ex.: A+ o O+).
° Si no el té, és negatiu (ex.: A- o O-).

RECEPTORS
GrupA GrupB Grup AB Grup0
v X v X
X v vV X
X X 7 X
v v v v

oo (A}

Fenotips




3. L'’herencia i els seus tipus

3.1 Tipus d’heréncia

HERENCIA LLIGADA AL SEXE

L'’heréncia lligada al sexe es refereix als gens que es troben en els cromosomes sexuals (X i Y). Aquests gens no es
distribueixen de la mateixa manera que els gens dels autosdmics (cromosomes no sexuals), ja que els homes tenen XY i les

Hemofilia

dones XX
Daltonisme Hombre hemofilico y mujer portadora
. Pare amb visio - -
EXempIe. siormal l“ | Mare portadora
Hereéncia lligada al cromosoma X (daltonisme i hemofilia)
3} ‘ =] |
° Els gens que causen la malaltia es troben en el ' "’; i"
cromosoma X. Il o afectat “ Il
[] Afectat -
S
° Els homes (XY) només tenen una copia d’aquests gens //{ \ \:}*s\

('hereten de la seva mare).

) Les dones (XX) tenen dues copies i poden ser portadores
d’algunes malalties sense expressar-les.

Fill no afectat  Filla Fillano
Fill afectat
portadora k 2] afectada

XY XX XY XX

Sano Hemofilica Hemofilico Portadora

https://www.hemofiliavalladolidpalencia.org/



4. Epigenetica

L'epigenética és I'estudi dels canvis en I’expressié dels gens que no impliquen modificacions de ’ADN en si mateix.

Cada persona té el mateix ADN a totes les cél-lules, perd no tots els gens s’activen en totes les cél-lules.

e L'epigenética explica per qué alguns gens s’encenen o s’apaguen segons I'edat, el tipus de ceél-lula, I'alimentacio,
l'estrés o I'entorn. Aquests canvis poden afectar el fenotip (com es manifesta un caracter) sense canviar la
sequéncia del DNA.

.............................................................................. e e gt
. Exemple: e . ) g

: La metilacio de I’ADN és el mecanisme principal amb el qual els gens queden
marcats per desactivar-se. En la metilacié s'afegeixen grups metil (-CHs) a la se-

. Dos bessons amb el mateix ADN poden tenir qiiéncia d’ADN, la qual cosa produeix un canvi en |'estructura de la cromatina; aixi
aspectes fisics diferents o patir malalties : s'impedeixen la unié de I’ARN-polimerasa i I'expressié del gen.

diferents si el seu entorn o estil de vida és Cromatina : : : T P
. diferent, perqué alguns gens es poden : g‘c’:;‘: m )z © ADN metilat
activar o desactivar per factors Croatin ) \ :

: . T : tancada:

. epigenetics. : i MMM

Font: Boiog’s | Geologia & £ Edebe



5. Els arbres genealogics

Els sexes femeni i masculi es
representen amb simbols dife-
rents.

Per saber com es transmet un caracter, cal analitzar
com apareix en les diferents generacions d’'una

familia. La manera més habitual de fer-ho és
construint un arbre genealogic que mostri els
membres de la familia i els caracters que tenen

- O

aa aa . fa Una parella s'indica mitjangant
una linia horitzontal.

T ? T ? Els descendents d'una parella es
dibuixen sota aquesta ordenats

d'esquerra a dreta segons la data

de naixement.

aa aa Aa Aa ‘ aa Aa | Aa
Aa Aa Aa
Aa

Color de ojos

Aa

% Claro a

% Oscuro A
. Mujer

©)

no ho siguin.

-

Hem d'indicar el fenotip de cada individu per al caracter que estem estudiant. Tenim
dues possibilitats:

— Enels al-lels miltiples, s'anota el fenotip directament sobre els simbols.

— Per als al-lels binaris, el color més fosc indica que I'individu presenta el caracter
que s’estudia, i el color més clar, que no el presenta.

= Cada fila horitzontal d'individus és
I j (P una generacié. La primera és la gene-

‘——j J racio parental i s'indica amb una P
L i majuscula.

Les generacions segiients s'assenyalen

amb una F i un subindex que indica el

nombre de generacions que els separa

de la parental.

~N

Per identificar els diversos individus, s'utilitza la numeracio arabiga. S'inicia la numeracié en cada generaci6.

Dins de cada generacio, es numeren tots els individus que tinguin relacié amb la familia, siguin descendents de la generacié parental o

Fom: Bologe | Geoiogs 4 £ Edkbe

- Hombre



5. Genética mendeliana

Al 1856, el monjo Gregor Mendel va comengar tota una série d’experiments amb la planta del pésol (Pisum sativum)
per intentar descobrir com es transmeten els caracters d’'una generacié a l'altra. Per fer-ho va escollir dues races

pures, és a dir, dues varietats en les quals els descendents sempre eren idéntics als progenitors. A partir d’aqui, va
fer diferents encreuaments, arribant a establir tres lleis.

12 Llei o llei de la uniformitat dels hibrids de la F1 O ‘
Va encreuar races pures de plantes de llavors llises amb races

pures de plantes de llavors rugoses, obtenint una primera AA ad
generacio filial (F1) uniforme de llavors llises. | |

Quan s’encreuen dues races pures per a un caracter, tots els 100%
descenfients son iguals entre si i iguals a un dels dos heterozigot
progenitors.

Aa

Font: https:// www.goconqr.com/




2.3 Geneética mendeliana

22 Llei o llei de la segregacid dels caracters

En aquest cas va encreuar entre si les plantes de la F1, F1
obtenint una segona generacié filial (F2) amb % dels individus

amb llavors llises i ¥a dels individus amb llavors rugoses.

En encreuar entre si dos individus de la primera
generacio filial (F1), obtinguts d’un encreuament
entre individus pertanyents a races pures
distintes, entre els individus de la F2 apareixen
caracters de la generacié parental que no havien
sortita la F1.

A
| |

A\/a

F1 O

Aa

Font: https://www.gocongr.com/
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2.3 Geneética mendeliana

32 Llei o llei de la independéncia dels caracters

3" Ley: Los genes que determinan cada caracter se transmiten independientemente
En aquest cas va voler estudiar el que passava quan
analitzava dos caracters. Va encreuar una varietat pura P AABB @ X ' aabb
de pésols grocs (A) i llisos (B), amb una varietat pura l
de pésols verds (a) i rugosos (b).

F2

Observa la F2, han aparecido guisantes con los caracteres de

ambos abuelos; amarillo-rugoso, verde-liso
Font: https://www.spanishged365.com/leyes-de-mendel/

F1 X
gametos m— @ @
En el cas que es contemplin dos caracters distints AB
en els éssers vius, cadascun es transmet seguint @ @ @ @ 9 @
les dues primeres lleis amb independéncia de la :
preseéncia de I’altre caracter. : @ @ @ @ @ JAb @




