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Conceptes basics genetica

* Gen: Fragment d’ADN que conté la informacié \
genetica responsable de cada un dels caracters '

hereditaris. Cada gen té dues alternatives

heretables (al-lels).

A pair of homologous

chromosomes,

each in the unduplicated state (most
often, one from a male parentand its
partner from a female parent)

A gene locus (plural, loci), the
location for a spedificgene on
a specific type of chromosome

A pair of alleles (each being a
certain molecular form of a gene) at
corresponding locion a pair of
homologous chromosomes

Three pairs of genes(atthree

loci on this pair of homologous
chromosomes); same thing as
three pairs of alleles



Conceptes basics genetica

* Homozigot: Quan un organisme presenta per un A A a a A a

determinat caracter dos gens identics. H w

* Heterozigot: Quan un organisme presenta per un
determinat caracter dos gens diferents.

* Al-lel dominant (A) — es manifesta en el fenotip

* Al-lel recessiu (a) — ocult en el fenotip d’heterozigots

Homozygous Homozygous Heterozygous
organism organism organism



Conceptes basics genetica

* Genotip: Conjunt de gens d’un individu

* Fenotip: Conjunt de caracters que es manifesten

en un individu (fenotip = genotip + ambient)

GENOTIP FENOTIP
0
, : groc
Homozigot dominant

&/ FENOTIPO

Aa O AA aa Aa
: . groc
Heterozigot o hibrid

A A a;ia Alla
aa 0 e GENOTIPO
Homozigot recessiu
Heréncia dominant Heréncia intermedia
A = groc A = vermell

a =verd a = blanc



Quadre de Punnet

* EIl quadre de Punnet s'utilitza per a

representar els encreuaments en genética.

* Ens permet obtenir totes les possibles
combinacions d’un caracter durant Ia

fecundacio.

* Els genotips i fenotips s’escriuen a sota i els

resultats s’expressen com a proporcions.

A
§ (o

Genotip: AA  Aa aa

3 &
0z

Fenotip: groc groc verd

Proporcio: 75% groc i 25% verd



DEURES

Unitat 4 — Apartat 1. Conceptes basics en genética

« Comprenc: exc 5
» Aplico: exc. 6

 Faig prediccions: exc. 7

Comprenc

5. Els bessons univitel-lins sén idéntics genéticament.
A que es deuen les diferencies en el seu fenotip?
| les diferéncies entre dos germans que no siguin
bessons?

Aplico

6. Dibuixa els cromosomes i els al-lels de dos individus
de genotips AABB i AaBb (A i B es localitzen en el
mateix cromosoma).

Faig prediccions

7. El color castany dels cabells depén d'un al-lel dominant (A)
i el color ros, d'un al-lel recessiu (a):

a.

Fes un quadre de Punnett que representi |'encreuament
entre un individu heterozigot de cabells castanys i un
individu de cabells rossos.

. Quins genotips i quins fenotips tindra la descendéncia

i en quines proporcions?
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PRIMERA LLE|I DE MENDEL (llei de la uniformitat)

Si s’encreuen dos individus de races pures, tota la descendencia és uniforme, o bé

mostrant una de les dues caracteristiques o bé mostrant una caracteristica intermedia.

P
X Q
k. 3
FENOTIPS DEDUCCIO GENOTIPS
E
Raca pura Raca pura W X W R r
de llavors X de llavors Gametes R R
grogues verdes / \ / \ Fl
;@ ®@ ©.. ©® | S | Do
Hibrid de R e e e e L S Rr%: Rr %
llavors grogues P A &"A P4 e -4
Vv Vv Vv Vv
Autofecundacié :
| LS Uy [ LS
.Q»‘/ - li v ) -
Heréncia dominant Rr' Rr*

Heréncia intermedia



SEGONA LLEI DE MENDEL (llei de la segregacio)

Si s’encreuen dos hibrids de la F1 els al-lels es separen i es distribueixen entre els gametes

a 'atzar. Com a resultat, el caracter recessiu es manifesta en la F2.

FENOTIPS DEDUCCIO GENOTIPS

Raca pura Raca pura W X vV

de llavors X de llavors Gametes
P grogues l verdes / \ / \ :

@ ) SO

Hibrid de S S P TR T ST
llavors grogues \/’4 """" ‘V“‘ \V' - = ‘Ov
v v v
Autofecundacié
= Autofecundacié Vv X \V

V 3
\Gametes

/

Hibrid de X Hibrid de
llavors grogues l llavors grogues

Triple de llavors grogues " A A P A g

F que de verdes
2 - L J —
“ 3 de grocs 1 de verd




TERCERA LLEI DE MENDEL (llei de la independéencia)

Els al-lels de diferents caracters s’hereten de manera independent i es combinen a I'atzar

en la descendencia.

FENOTIPS
Groc llis Verd rugés
P —
J l -
Groc llis
Fl
—
Groc llis Groc llis
o J
9/16 de 3/16 de
F, grocs llisos verds llisos
o/ J
3/16 de 1/16 de
grocs rugosos verds rugosos
g u

GENOTIPS
WL \ X ’/wll \gametes
"‘..,.-"".-\-." - :l--” ............. “
VvLl VvlLl VvlLl VvlLl
VvlLl X VvlLl
Gametes VL Vi vi vl
VL VVLL vl VvLL WLl
v wl wil WLl wil
vl WiLL VLl wil wil
vl vl wll wil -

Els fenotips que va trobar van ser:
® 315 pésols grocs llisos.

e 101 pésols grocs rugosos.

e 108 pésols verds llisos.

e 32 pesols verds rugosos.

_ 315
Peésols grocs llisos: ? =9,84

101
Pésols grocs rugosos: e =3,16

. 108
e Peésols verds llisos: —— = 3,37
32
32
e Pesols verds rugosos:3— =1
Genotips Fenotips

1/16 VVLL, 2/16 VVLI, 2/16 VvLL, | Pésols grocs llisos: 9/16
4/16 VvLI

1/16 VVII, 2/16 Vvl Peésols grocs rugosos: 3/16

1/16 vvLL, 2/16 vvLl Pésols verds llisos: 3/16

1/16 wvll Pésols verds rugosos: 1/16




DEURES

Bloc exercicis classroom - Lleis de Mendel |

Unitat 4 — Apartat 2. Com s’interpreten els experiments de Mendel
« Comprenc: exc. 8

* Raono: exc. 9

* Trec conclusions: exc. 10



Com es I'herencia en I'especie humana?

En I'especie humana la transmissié dels caracters
hereditaris segueix els principis de [’heréencia

mendeliana.

A grans trets, la manifestacio d’'un caracter en la
descendencia dependra de diversos factors, entre els

quals destaquen:

e Caracter dominant o recessiu.

* Localitzacié dels gens: Autosomes o cromosomes

sexuals.




Malalties hereditaries | genetiques

* Malalties hereditaries: Es transmeten de parells a fills.

* Malalties genetiques: Es deuen a canvis o alteracions en ’ADN (mutacions o alteracions

cromosomiques), perd no necessariament provenen dels pares.
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Sindrome de Down (Trisomia 21) Sindrome de Turner (Trisomia 13)



Albinisme

L’albinisme és un exemple d’herencia recessiva.

Herencia autosomica recesiva FUNDACION | IMO

PROGENITOR PROGENITOR

PORTADOR SANO w w PORTADOR SANO

A

DESCENDIENTE DESCENDIENTES DESCENDIENTE
SANO PORTADORES SANOS AFECTO




Malaltia de Huntington

* La malaltia de Huntington és un exemple d’heréncia dominant

Corea de Huntington

Herencia autosomica dominant

FUNDACIO | IMO
Breve resumen PROGENITOR
Transtorno progresivo del movimiento y de
la funcién cognitiva.

PROGENITOR
AFECTE
CEREBRO NORMAL ENFERMEDAD DE HUNTINGTON
Venlr(c‘ulo : Ventriculos
1 Y > 1 -~ agrandados
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W Atrofia del tejido nervioso cerebral
Ganglios Basales y de los ganglios basales

DESCENDENTS SANS

DESCENDENTS AFECTES



DEURES

Bloc exercicis classroom - Lleis de Mendel |
Unitat 4 — Apartat 3. Genética humana i malalties hereditaries
« Raono — exc 12

» Estudio un cas d’heréncia recessiva — exc 13



Com es determina el sexe?

* En I'especie humana el sexe depen de

la parella de cromosomes sexuals:

* Dona: XX

* Home: XY

Els cromosomes sexuals
contenen gens que intervenen
en el desenvolupament sexual o

de la musculatura.

El sexe s’hereta igual com

qgualsevol altre caracter.

N

female

male

MALE

FEMALE

0 i ot e i sl




El gen SRY

* Els cromosomes sexuals no son cromosomes homolegs.

* El cromosoma X té gens que controlen caracters hereditaris, com I"hemofilia i el

daltonisme (caracters lligats al sexe).

* A I'extrem del cromosoma Y s’hi troba el gen SRY, encarregat del desenvolupament

dels organs sexuals masculins.

X X X X X
SRY- = . - Mutated
gene € ) ormissing
: SRY gene
Sindrome de Swyer

XX female XX male XY male XY female




Malalties lligades al sexe

* Quan un tret o caracteristica apareix nomeés en un dels dos sexes, normalment és

perque depen d’un gen que esta situat en el cromosoma X o a l'inrevés.
* Quan passa aixo parlem de caracters o trets lligats al sexe.

* Alguns exemples de malalties lligades al sexe son:
* Hemofilia

e Daltonisme




Hemofilia

* Incapacitat de coagulacio de la sang per manca d'una proteina

(factor de coagulacid).

* Al-lel recessiu del cromosoma X. (Xh=hemof|'Iia XH=sa)

Leve Moderada Grave Uno de los padres portadores
Portador No portador
@
< Mm
Tipos de Entre un 5y un Entre un 1y un Menos de 1% &
hemofilia 40% de actividad 5% de actividad de actividad o
\ de factor de factor de factor Portador  Portador No portador No portador

Enfermo

determinada

Ambos padres portadores

Portador Portador

‘-’

! l'
_____________________________________
(]

! :

" =

Portador Portador  No portador

* No neixen nenes hemofiliques la combinacio dels dos al-lels recessius és letal (XhXh)



Daltonisme

* Alteracio d’origen genetic que afecta la capacitat de distingir els colors.

* Es troba en un al-lel recessiu del cromosoma X i segueix el mateix tipus d’herencia

qgue I"hemofilia.

92%
2,7%
0,66%
0,59%
0,56%
0,016%
0,01%
<0,0001%

Visié Normal [
Deuteranomalia I
Protanomalia I
Protandpsi I

Deuterandpsia -

el
Taneess
Tritanomalia

gy

IF ."I



DEURES

Apartat 4. Raono. Exc 14
Apartat 4. Faig prediccions. Exc 15

(al llibre digital sén el 12 i el 13)



L’herencia dels grups sanguinis

* Els grups sanguinis son classificacions de la sang. Es fan segons els antigens

presents a la superficie dels eritrocits i els anticossos del plasma sanguini.

* Les dues classificacions principals de grups sanguinis son el sistema ABO i el factor

Rh*.

* En el sistema ABO cada persona pot ser

d’algun dels grups sanguinis segtients:

A

AB

Grup A

Grup B

Grup AB

Grup O

Tipus de
globul
vermell
N {/ Q)
Anticossog Al NI A~ BN P
9 N\— \\. N [
al plasma e A0 AN AN
Anti-B Anti-A Cap Anti-A i Anti-B
Antigens
als globulg ? ? a4
vermells Antigen A| Antigen B| Antigens Cap

AiB




Que pot passar si dues sangs no coincideixen en una transfusio?

* A la sang d’una persona, un antigen no pot coincidir amb I’anticos corresponent.

* Si quan es fa una transfusio es posen en contacte globuls vermells amb l'antigen A
(grup A) amb els anticossos d’una persona del grup B (anti-A), es produira una

coagulacid de la sang, que pot ocasionar |la mort.

QUADRE DE COMPATIBILITAT PER DONAR SANG

Grup A Grup B Grup AB Grup O
0_
Tipus de .
globul - @
vermell (- )
o
2~ @
V) W) )

: AL SN Pe SN PR S ?) ®
Anticossog 7 N\— N\ IN— N\ w s ‘
al plasma 1 )y \ 1 [

Anti-B Anti-A Cap Anti-A i Anti-B . :
Antigens
als globul{ * ? ?.?
vermells Antigen A| Antigen B| Antigens Cap
AiB




DEURES

Apartat 5. Raono. Exc 16 i 17 (llibre digital sén el 14 i 15)

Apartat 5. Analitzo un arbre genealogic. Exc. 18 (llibre digital: 16)



L’herencia dels grups sanguinis

* Els grups sanguinis segueixen un patré mendelia, és a dir, queden determinats per

els al-lels d’'un gen. Aquest gen conta amb tres variants: A, B o O.

* Cada persona conta amb 2 A antigen A
i I” santigen® Vol dir que
al-lels (pare i mare), de " sense antigen J dp et O o
“B domina sobre 0”
manera que les A>i  IB>i Az |B ] “Ai B s6n codominants entre ells”
_ _ . ) GENOTIPS FENOTIPS
combinacions possibles son: POSSIBLES
JAIA Grup sanguini A
* AA * BB 1A Grup sanguini A
- Cal tenir en compte que,
e AO e BO 1°[® Grup sanguini B en aquest cas, el
Ii Grup sanguini B nombre de combinacions
' : possibles és més gran
e AB e 0O0. RE Grup sanguini AB
i Grup sanguini 0




Ara sabries fer...

1. Quin fenotip tindran els fills d'una dona de grup sanguini

A heterozigota i d'un home de grup B, també heterozigot?




Algun exercici mes per repassar...

« Comprovo els meus sabers. Exc. 26 i 27

e Acabar el bloc d’exercicis genetica ll



EXAMEN - 25 0 26/4/2024






