UP17 - Genetica mendeliana



1. Que es la genetica?

- La genetica és la branca de la biologia que estudia lheréncia biologica, és a dir, com es transmeten els caracters dels progenitors a la :
- descendencia a través dels gens. Analitza la composicid, estructura i funcid del material genétic (ADN i ARN), aixi com les lleis que regeixen la seva
- transmissio, mutacions i expressid.
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I’estudi de I'heréncia va comencar a mitjan S.XIX gracies als experiments duts a
terme per Gregor Mendel, els quals varen assentar les bases del que F1 @ X
posteriorment es va denominar genética mendeliana. Ry |
La genética mendeliana es sustenta a partir de 3 lleis, les quals descriuen els I
mecanismes basics de heréncia biologica. K @ .
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2. Les bases de la genetica

Per entendre els mecanismes basics de la transmissid dels caracters, abans hem de tenir clar tot un seguit de conceptes:

CARACTER: cada una de les particularitats morfologiques, fisiologiques o

moleculars que es poden recongixer en un individu.
Ex: color dulls, grup sanguini, forma de la cara, cabells...

GEN: fragment d’ADN que codifica per a una proteina. Es la unitat funcional de

Iheréncia. Gen de color d'ulls, de la forma dels cabells...

Cromosomas homologos
Contienen los mismos genes, pero pueden estar en diferentes formas

s ‘ Gen de la textura del pelo

*— LiSO Rizado —=

" Gen de |a forma de la nariz .
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Respingona

‘ Gen del color de los ojos .

Azules Marron

« Gen del color del pelo »
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Las cromatidas hermanas son coplas idénticas de un cromosoma

Segmento de
ADN o gen

IMAGEN: es.static.z-dn.net
0 Sy A 4 A A A

LOCUS: lloe que ocupa un gen en un cromosoma.
Ex: £l locus dun gen que determina el color dels ulls es troba en una posicid

concreta del cromosoma 15.



2.Les bases de la genetica

CROMOSOMES HOMOLEGS: sén els parells de cromosomes que es troben en les cel-lules diploides d'un organisme.
Aquests cromosomes tenen la mateixa forma, mida i disposicio dels gens, pero poden tenir al-lels diferents per

als mateixos gens. Un cromosoma homoleg prové de la mare i [altre del pare.

AL-LEL: cada una de les diferents variants que pot tenir un gen. Per cada gen
sempre hi ha dos al-lels (un a cada parell de cromosomes homolegs).

Els al-lels poden ser dominants o recessius, i la combinacio dal-lels en un individu
determina la seva expressid genetica
- Al-lel dominant: sexpressa en [organisme encara que nomes hi hagi una
copia daquest allel (per exemple, Ial-lel per ulls marrons).
Lallel dominant es representa en lletra majuscula (Aa / AA)

- Allel recessiu: només sexpressa si lorganisme té dues copies daquest
allel (per exemple, [al-lel per ulls blaus).
L'al-lel recessiu es representa en lletra mintiscula (aa)

CROMOSOMAS HOMOLOGOS

Genes que informan
para los mismos caracteres
(ALELOS)

Cromosoma pa' erno Cromosoma matémo
Font: https://misuperclase.com/genetica-conceptos-basicos/
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Par de alelos distintos
| Cromitidas | —— Aa para un mismo gen

hermanas l
Individuo
heterocigético para
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Alelo dominante H ' Par de alelos iguales PP

para un mismo gen

!

Individuo
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2.Les bases de la genetica * %g& * I

GENOTIP: conjunt d'al-lels que posseeix un organisme per a un determinat caracter.

e [l genotip determina les caracteristiques hereditaries i es troba en [ADN. Per AA
exemple, si un individu té els al-lels BB (ulls marrons) o Bb (ulls marrons) o bb (ulls blaus),

aquestes combinacions dal-lels constitueixen el seu genotip. A

aa Aa

A ajla Al la

GENOTIPO

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

FENOTIP: és la manifestacio observable del genotip, €s a dir, les caracteristiques fisiques o fisiologiques resultants de la interaccié entre el genotip i
[ambient.
Per exemple, si una persona té el genotip BB o Bb, el seu fenotip sera ulls marrons, mentre que amb bb tindra ulls blaus.

HOMOZIGOT 0 RAGA PURA: Aquell que, per a un caracter, posseeix els dos al-lels ) ( ) ( ) (
iguals.
Pot ser homozigot dominant (AA) o recessiu (aa).

' ‘

HETEROZIGOT: Aquell que, per a un caracter, posseeix els dos al-lels diferents.

Homozygous Homozygous

Bb bB
BB bb

Heterozygous

Font imatgechttps://es.wikipedia.org/wiki/Cigosidad



2.Les bases de [a genética

HERENCIA DOMINANT: hertncia en que hi ha allels dominants i allels recessius. El fenotip el
determina I'al-lel dominant.

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

CODOMINANCIA: els dos allels sexpressen simultaniament i completament en el fenotip

Sense mesclar—se. {
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Font imatge:https://ncenzano.weebly.com/blog/category/herencia%20intermedia F1
Fonthttp://objetos.unam.mx/biologia/herenciaMendeliana/index-htm|



3. Genetica mendeliana

- A 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 generacio a altra. Per fer-ho va escollir dues races pures, és a dir, dues varietats en les quals els descendents :
- sempre eren identics 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 Q ‘
AA aa

Va encreuar races pures de plantes de llavors llises amb races pures de plantes de

llavors rugoses, obtenint una primera generacid filial (F1) uniforme de llavors llises.
A \/ a
Quan sencreuen dues races pures per a un caracter, tots els descendents sdn iguals entre sf i

iguals a un dels dos progenitors. 100%

heterozigot

Aa

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



3. Genetica mendeliana

22 Llei o llei de la segregacio dels caracters

En aquest cas va encreuar entre si les plantes de la F1, obtenint una segona
generacio filial (F2) amb % dels individus amb llavors llises i ¥4 dels individus amb

llavors rugoses.

En encreuar entre sf dos individus de la primera generacid filial (F1),
obtinguts dun encreuament entre individus pertanyents a races pures
distintes, entre els individus de la F2 apareixen caracters de la
generacid parental que no havien sortit a la F1.

F2

Fonthttps://blogs.ugto.mx/
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3. Genetica 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. P AABB C) )l( ' aabb

Va encreuar una varietat pura de pesols groes (A) i llisos (B), amb

una varietat pura de pesols verds (a) i rugosos (h).

F1 X

gametos g

En el cas que es contemplin dos caracters distints en els éssers vius, @
cadascun es transmet seguint les dues primeres lleis amb .

independeéncia de la presencia de l'altre caracter. -‘
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/
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4. Arbres genealogics

Interpretacio d’arbres genealdgics

Un arbre genealdgic és un esquema que representa I'heréncia d’un caracter al llarg de diverses generacions d’una familia. En un
arbre genealodgic s'utilitza la segiient simbologia:

. EI <> I, 1L 1L, IV Generacions
m Individu Individu @ D O

Individu Sexe 1,2, 3, 4 Individus de la
Unia Home Dona b 0
A Germans afectat portador mort desconegut mateixa generacié

:

Bessons
Avortament, si és possible,
s'indica sexe i setmana

Bessons
hi51:2: i5
ﬁ monozigotics de gestacio
Transgeénere, (s'indica
Bessons MTH 2022 | transicié i any)
dizigotics P. ex.: MTH 2022 = dona o B
transicié a home 2022 h Linia de relacié de parella
HTM 2022 ;
Linia fraterna (germans  ——— |«——— Linia de descendéncia
2 Es desconeix o0 germanes)

Exemples en qué hi ha dominancia completa, en un gen situat en un cromosoma no sexual (autosoma):

Caracter autosdmic dominant | Caract tosomi fu |

1 2 3 4

Per deduir si un tret és dominant o recessiu has de fixar-te en els individus amb fenotip diferent dels seus progenitors: un tret que
apareix en un descendent, perd no es mostra en els seus progenitors, necessariament, és recessiu.

En I'arbre de I'esquerra, I'home II.3 ens indica que el seu fenotip és el recessiu (no es mostra en els progenitors), per tant, els
individus ombrejats porten almenys un al-lel dominant.

A l'arbre de la dreta és la dona II.2 la que ens informa que el tret estudiat és recessiu, ja que no apareix en els seus progenitors.

Font: 2n Batalerat. Blologla. &4 MeGrawHil



5. 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 autosomics (cromosomes no sexuals), ja que els homes tenen XY i les dones XX. :

Heréncia lligada al cromosoma X

e  Elsgenses troben en el cromosoma X.

e  Els homes (XY) només tenen una copia d'aquests gens
(Thereten de la seva mare).

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

Hemofilia

Daltonisme Hombre hemofilico y mujer portadora

Pare amb visié

normal MMare portadora
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T afectada Sano Hemofilica Hemofilico Portadora

https://www.hemofiliavalladolidpalencia.org/
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6. Heréncia autosomica recessiva Albinisme

- Lheréncia autosomica recessiva és un tipus de transmissio genética en que un -
- individu ha d’heretar dues copies d’un gen mutat (una del pare i una de la mare) :
- per manifestar la malaltia o el caracter associat. .

- Caracter determinat per gens autosomies (no estan al cromosoma X o -

Calvicie

. Y), pero que s'expressa de manera diferent en homes i dones a :
= causa de la influencia de les hormones sexuals. : HOME DONA

AA Calvicie Calvicie

Aa Calvicie No calvicie

aa No calvicie No calvicie




