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H Heréncia i ambient

La informacié genética determina la forma i el funcionament dels éssers vius. La se-
quencia de nucleotids del DNA es tradueix en proteines, i aquestes donen lloc als
caracters biologics. Els caracters biologics son qualitats morfologiques o fisiologi-
ques dels €ssers vius. Una mateixa espécie t€ una série de caracters, perd cada
caracter pot expressar-se d'una manera diferent en cada individu, és a dir, pot tenir
diferents manifestacions. Aixi, tots els humans tenim el caracter «color dels ulls»,
pero hi ha qui té els ulls de color marré, verd, blau, gris, etc.

Un gen és un fragment de DNA que du informacié per a un determinat caracter.
Cada gen ocupa una posici6 fixa en un cromosoma, anomenada locus. Per a un
caracter determinat poden existir diferents informacions, que reben el nom d’al-lels.
Un gen determinat pot tenir diversos al-lels; aixi, el gen que determina el color dels
ulls podra tenir els al-lels «color marréy, «color gris», «color blaus, etc.

El genotip ¢s el conjunt de gens heretats. Als organismes diploides, la meitat dels
gens s’hereten del pare, i I'altra meitat, de la mare. El fenotip és la manifestacio ex-
terna del genotip, la suma de manifestacions dels caracters que es poden observar.
El fenotip depén del genotip, perod de vegades també es veu influit per 'ambient.
Aquest no €s el cas, per exemple, del caracter «grup sanguini» (sistema ABO), la
manifestacio del qual sempre es mantindra, independentment de I'ambient on es
desenvolupi la persona. En aquest cas, el fenotip ve determinat pel genotip.

FENOTIP = GENOTIP + FACTORS AMBIENTALS

Els gens d'un organisme interaccionen entre ells i s'influeixen muituament. Els me-
canismes de regulaci6 de I'expressio génica son complexos, pero els factors que con-
dicionen el resultat final de I'accié dels gens sén en gran part aliens a I'ésser viu: son els
Jactors ambientals. Per tant, els caracters biologics dun organisme depenen, d'una
banda, dels gens i, de l'altra, de 'ambient. L'alimentaci6, per exemple, condiciona el
color de la pell en els mamifers o de les plomes en els ocells, tot i que aquests caracters
tenen un important component hereditari. També altres factors ambientals, com la
temperatura, la llum, etc., sén importants per al fenotip de moltes espécies.

o

Algunes flors canvien de color quan la temperatura varia molt.

Els gats siamesos i algunes races de conill fenen més fosc el pel de I'extrem de les potes, el nas i les oralles quan la tam-
peratura és baixa.

— Hiha mosques del vinagre amb una mutacié que els fa aparéixer un parell més d’ales quan la temperatura s superior a 25 °C.

Llum

— En les plantes, lo llum és fonamental per a I'expressié dels gens. Algunes plantes cultivades a les fosques viven durant
un femps perd desenvolupen les fulles sense color.
~ Algunes persones que han estat molt exposcades al sol presenten una gran quantitat de pigues a la cora.

Nutricié

— les deficiéncies metabsliques per falta d'un enzim no es manifesten si es proporciona la substéncia necessaria, com
passa en les varietats mutants del fong Neurospora crossa [pagina 86). Aixi mateix, les persones que fenen diabetis
mellitus hereditdria poden viure normalment si segueixen una dieta adequada.

— Alguns conills, mutants per a un gen determinat, presenten un tipus de greix de color groc a conseqiiéncia del consum
de verdures. Si s'eliminen les verdures de la seva dieta, desapareix el greix groc.

Ambient matern

~ En els mamifers, I"ambient matern pot influir en I'expressié d'alguns gens, com en el cas d‘incompatibilitat de grups san-
guinis, que pot provocar la mort del nadé. : :

També alguns factors propis de cada individu poden afectar I'expressio del
genotip, com ara l'edat o el sexe. Algunes malalties hereditaries humanes, com
ara la diabetis ‘mellitus’ o la corea de Huntington, es manifesten forca anys des-
prés del naixement o durant la vida adulta, tot i que els gens responsables ja exis-
teixen des de la fecundacié. Probablement, la manifestacido que s’observa en
aquests casos €s conseqiiencia de canvis en el medi intern.

L'espécie humana és un dels éssers vius en qué la influéncia de I'ambient,
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Ialimentacié o altres elements de I'entorn s6n meés determinants. Moltes
malalties, per exemple, poden ser corregides o eliminades amb una inter-
vencié adequada. Els factors culturals i de comportament també sén molt
importants: l'educaci6 de les criatures, la transmissié de valors i habits o la
integracio social de vegades son més importants per a la vida d'una per-
sona que la informacié continguda en els gens. Altres especies ambe te-
nen cura de les seves cries, mostren uns trets culturals rudimentaris o cer-
ta capacitat d'aprendre, sobretot els mamifers, i entre ells els altres
primats (ximpanz€s, goril-les, etc.). Pero només I'especie humana €s ca-
pac de contrarestar la influéncia hereditaria amb el pes -ambiental> de la
cultura. Dos bessons idéntics amb els mateixos gens, per exemple, poden
esdevenir diferents si son criats per persones diferents en llocs diterents.

Draltra banda, la cultura humana és acumulativa i passa d'una gene-
raci6 a l'altra. En aquest sentit, es parla també d herencia cultural, en °77¢ 2esones o i e 55 S fenen
d el mateix genolip. pero el seu fenotip pof ser
comparacié amb I’heréncia biologica. diferent.
[ controversia entre heréncia i ambient és tan antiga com els primers descobriments
en genetica. Un exemple classic €s el de la intel ligéncia, un caracter molt dificil de defi-
nir i d'analitzar. Sembla evident que la intel-ligéncia t€ un component hereditari, pero
leducaci6 i l'aprenentatge rebuts poden modificar en gran part la manera d'utilitzar-la.

EL PEDIGRI: HISTORIA FAMILIAR D'UN CARACTER BIOLOGIC u | O
Per analitzar I'heréncia dels caracters, sovint es fan servir els pedigris o arbres \
genealdgics, esquemes en queé cada simbol representa els membres d'una fami- .

lia. En els pedigris, els individus que presenten un determinat caracter (habitual-
ment una alteracié o una malaltia) es destaquen pintats de negre. Els cercles sem-
pre representen les femelles, i els quadrats, els mascles.

Gens i talla

La talla de cada persona esta condicionada des de la concepcid. i aquest procés, al seu
torn. esti determinat per una série de factors que hi poden interferir positivament 0 nega-
tivament. Naixem amb una estatura adulta determinada geneticament. Els factors que
influeixen de manera positiva en el creixement no ens faran ser més alts: perd aquells que
hi incideixen desfavorablement si que contribuiran a reduir la talla predeterminada.

Els factors que intervenen en el creixement s poden agrupar en intrauterins 1 extrauterins.
Els primers inclouen la constitucio gendtica dels pares i la del fetus. aixicom les condicions de
1’embaras. Entre els factors extrauterins. n’hi hatres que destaquen amb gran diferéncia:
|. 1 alimentacio: ha de ser sana i equilibrada. No es creixera més pel fet d’estar ben ali-

mentat, perd s{ que es creixera menys si 1"alimentaci6 és deficient.

2

Lestat de salut: les malalties greus i les hormonals. aixi com les infeccions repetides,
interfercixen molt negativament en el creixement.

3. L’amori I’atencid que el nen o la nena reben: I'hormona del creixement (GH ). secretada
per la glandula hipofisi. €s molt sensible a les manifestacions d’afecte. En situacions de
falta greu d’afecte, 1" hipotalem. una glandula situada sota I"encefal. allibera una substan-
cia que inhibeix la produccié de GH. En situacions positives. la GH és estimulada. Rebre
comprensié. dolgor. ser escoltati valorat, i_en definitiva. sentir-se estimat t€ una gran im-
portancia en el procés de creixement.

El Pais. 18 novembre 1996 (adaptacid)

1. Segons larticle, raona si podem créixer més del que determinen els nostres gens.
2. Si I'estatura té un component hereditari, 'estatura dels fills estara determinada en part per la dels pares?

3. Formula una hipotesi pel que fa al cas i planifica una petita recerca per tal de comprovar-la amb les estatures
de tots els companys i companyes de classe.
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H La teoria «un gen-un enzim»

El mecanisme que va dels gens a la manifestacio final d'aquests, és a dir, a l'expres-
sio dels cardacters biologics. €s un procés complex en el qual intervenen molts fac-
tors; pero el primer pas de tota la cadena és la traduccié dels gens en proteines.

Lalcaptoniiria és una les primeres malalties humanes hereditiries que es van es-
tudiar. L'orina dels malalts d’alcaptonuria s’ennegreix en contacte amb l'aire; aixi
mateix, en persones adultes, els cartilags de les articulacions es van endurint i en-
fosquint progressivament, cosa que els va limitant la mobilitat. Investigant els arbres
genealdgics de malalts d'alcaptondria, es va veure que aquesta només apareixia
quan tots dos cromosomes homolegs, el patern i el matern, eren portadors del ma-
teix gen mutant.

Les proves que la informacié genética tenia relacié amb algunes substancies que
provocaven la malaltia, probablement enzims (proteines), es van obtenir a partir
de T'analisi dels cartilags i de l'orina dels malalts d'alcaptonuria. El color negre de
l'orina ¢s degut a la preséncia de l'acid homogentisic, o alcaptona, que no apa-
reix en individus normals. Es va suposar que l'acid homogentisic no era present
en els individus sans, perqué era transformat en altres substancies gracies a l'ac-
ci6 d'un enzim. En les persones malaltes, el gen no sintetitza aquest enzim correc-
tament i I'acid homogentisic no es degrada i s'elimina per 'orina. D’aquesta mane-
ra, es va passar d'acceptar que a cada gen li correspon un cariacter a la relacié més
directa entre gen i enzim.

Gen normal Gen mutat
| |
v v
Enzim correcte (homogentisic oxidasal) Enzim defectués
. '
Degradacié de I'acid homogentisic Preséncia d'acid homogentisic
(orina normal) (orina negra)

Mes endavant, es va observar que en el fong ascomicet Netwrospora crassa 1'a-
minoacid arginina es formava com a resultat d'una seqiiéncia de reaccions bio-
quimiques en que participaven alguns enzims. La sintesi de cada un daquests
enzims depenia d'un gen concret. Aixo va conduir, als anys quaranta, a formular
la teoria un gen-un enzim-, que significa que a un gen determinat li correspon
un enzim especific. Més exactament, a la seqiiéncia de nucledtids del gen li
correspon und seqiiencia daminodcids determinada, tal com va confirmar més
tard la descoberta del codi genétic.

Gen 1 Gen 2 Cen 3
“ \ "
Enzim 1 Enzim 2 Enzim 3
‘ -'\‘
Substrat ——»  QOrnitina — % Citrul-lina —— Arginina

Seqiiencic de la sintesi d arginiiag en Neurospora crassa.

Si una mutacié modifica la sequencia d’'un dels tres gens del fong, faltara 'enzim co-
rresponent. Un fong normal (€ tots els enzims, perd a un mutant n’hi faltara algun i ne-
cessitara que se li afegeixi el substrat corresponent per sintetitzar 'aminoacid arginina.

D’aquesta manera, es demostra que els gens determinen els enzims, que aquests
intervenen en la sintesi o degradacio de les biomolécules i que aixo déna com a re-
sultat la manifestacié duns caracters o uns altres.
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CONFIRMACIO DE LA TEORIA EN MALALTIES METABOLIQUES HUMANES

Aixi mateix, la teoria «un gen-un enzim- s’ha
pogut confirmar en algunes vies metaboliques
humanes; per exemple, la de I'aminoacid feni-
lalanina. Algunes mutacions en els gens impli-
cats en aquesta via son la causa de malalties he-
reditaries, com l'alcaptonuria, la fenilcetontiria
o l'albinisme.

L'albinisme és un exemple de malaltia here-
ditaria causada per l'abséncia d'un enzim. Les
persones albines no disposen de melanina, ¢l
pigment de la pell, del cabell i de l'iris dels ulls
(tenen liris rosat a causa de la manca de pig-
ment i l'aparicié dels capillars sanguinis), la
qual cosa les fa extremament sensibles a les
radiacions solars i a la llum. La melanina es
forma a partir de 'aminoacid tirosina i gracies
a l'accié de l'enzim tirosinasa. L'abséncia de
tirosinasa es produeix quan les dues informa-
cions genetiques que codifiquen la sintesi d'a-
quest enzim (la que ve del pare i la que ve de
la mare) sén defectuoses. L'albinisme en algu-
nes poblacions afecta aproximadament una
persona per cada 15.000 habitants i (€ inciden-
cia en tots els grups humans.

Albinisme i fenilcetonuria

El tipus d’albinisme més freqiient en I'especie humana és 1'ano-
menat albinisme oculocutani (OCA). Aguest es produeix perque la
tirosinasa queda totalment inactivada al teixit cutani i ocular.
Aquest enzim és essencial en la produccié de melanina, ja que ca-
talitza la reaccié que fa possible la sintesi d’aquest pigment.
Agquesta malaltia es relaciona amb mutacions del gen TYR. un
gen que conté unes 70.000 bases, tot i que tan sols 1.800 porten

informacio per a la sintesi de tirosinasa.

Una de les complicacions greus de I'albinisme és la incidencia
del melanoma maligne o melanocarcinoma. un cancer de pell pro-
vocat per acumulacié de mutacions a les cél-lules de I"epidermis,

gue afecta especialment les persones albines.

La fenilcetoniiria és deguda a la manca o defecte de I’enzim feni-
lalanina hidroxilasa, que degrada 1’aminoacid fenilalanina. Les per-
sones que no tenen un bon funcionament d’aquest enzim acumulen
fenilalanina en determinats teixits, la qual cosa sovint els provoca re-
tard mental. Per evitar-ho. a tots els nadons se’ls fa una prova dia-
gnostica de fenilcetontiria, consistent en una punxada al talo: sl es
diagnostica la malaltia durant els primers dies de vida, cal adminis-
trar una dieta molt baixa en fenilalanina, amb la qual es poden evitar
una bona part dels danys en el sistema nerviés; durant la infancia i

Fenilalanina

FENILCETONURIA ALBINISME
L Tirosina |- — == - - + Melanina
Fenilalanina Tirosinasa

hidroxilasa

Acid
p-hidroxifenilpirivic

Oxidasa de |'acid

p-hidroxifenil- TIROSINOSI
pirbvic
Acid homogentisic
ALCAPTONURIA

I
Oxidasa de |'acid 1
homogentisic 1

I

]

A
COZ+HQO

Malalties hereditairies relacionades amb el metabolisme de la

DOCUMENT

Sfenilalanina.

1’adolescéncia també cal restringir amb dietes especials I'entrada de

fenilalanina.

1. Observa l'esquema de dalt i identifica els enzims implicats en l'albinisme i en la fenilcetondria. Per que cal

Dona africana afectada d albinisme.

fer una dieta baixa en fenilalanina en el cas d’estar afectat de fenilcetontria?

2. Justifica per qué una complicaci6 greu de I'albinisme pot ser el cancer de pell.
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B Cardcters qualitatius i quantitatius

Molts caracters biologics es poden observar directament, ja que tenen una manifes-
tacio externa, com, per exemple el color de les flors, la talla d'un animal o la forma
del 1obul de l'orella de les persones; altres sén caracters morfologics interns i també
es poden veure, tot i que amb més dificultat. En canvi, alguns caracters biologics no es
poden observar directament, ja que corresponen a aspectes del metabolisme. Es el
cas dels grups sanguinis, per exemple.

Els caracters bioldgics son 'expressio final de la informacié continguda en els
gens més la influéncia de I'ambient. De vegades, aquesta expressio és simplement
la preséncia o l'absencia d'una determinada caracteristica, com ara la capacitat
d'algunes persones de moure les orelles, o la superticie rugosa o llisa dels pesols.
La seva variacioé no es pot quantificar: sén els anomenats caracters biologics
qualitatius. També son caracters qualitatius aquells que es poden presentar en un
nombre limitat de varietats, com els grups sanguinis. Cal no confondre un caracter
bioldgic amb les seves manifestacions: el grup sanguini és un caracter biologic, del
qual existeixen quatre tipus o manifestacions: €ls grups A, B, 01 AB.

Daltra banda, la manifestacié de molts caracters no consisteix en la preséncia
o no d'una determinada qualitat o caracteristica, sind que es presenten €n un rang
de variabilitat més o menys ampli. Es el cas de la talla o de la massa d'un orga-
nisme, o del color de la pell. Aquests son els caracters quantitatius, ja que la
seva expressié és una quantitat que representa una mesura (centimetres d'alca-
da, quilos de massa) o la posicié dins d’'una escala relativa (per exemple, el grau
de pigmentacié de la pell, des de la més blanca fins a la més fosca). La major
part dels caracters bioldgics quantitatius sén el resultat de la suma de l'accié de
diversos gens, 0 de molts, pero aixd no sempre €s aixi.

Hi ha caracters biologics que son adquirits, derivats de l'ambient; per exemple,
contreure una determinada malaltia infecciosa o haver-se engreixat a causa de
menjar molts dolcos i fer poc esport. Aquests caracters no s hereten, ja que no
formen part de la informacié genetica continguda en els cromosomes. Aixi
mateix, les manifestacions de molts caracters hereditaris també estan influides per
factors ambientals; en aquest cas, nomes €s hereditari €l component genetic, pero
no la modificacié ambiental.

INTERPRETACIO

Analisi de dos caracters biologics

En una mostra formada per vuit individus d’una poblacié d’una determinada espécie, s’han estudiat dos carac-
ters diferents. Aquests sén els resultats:

Caracter A

Caracter B

10,5 10,2

(+: preséncia; —: abséncid)

1. Quin dels dos caracters és un caracter biologic
quantitatiu? De quin tipus és "altre caracter? Ex-

plica la resposta.

2. Els grafics de la dreta indiquen la distribucio dels
dos caracters anteriors per al conjunt de la po-
blacié. Digues quin correspon a cada caracter i

per que.

) 5 |

REPRODUCCIO | GENETICA Els caracters biolégics. Heréncia i ambient



DOCUMENT

Entre els caracters bioldgics qualitatius determinats per diversos gens. hi ha els pigments que permeten a 1’€sser huma
poder veure els colors. La retina €s un teixit nervids de 1'ull format per dos tipus de cel-lules: els cons, sensibles a la
llum del dia i al color. i els bastons. sensibles a la llum feble i que només permeten la visi6 en blanc 1 negre. Reben
aquest nom perqué recorden aquestes figures geomeiriques. Cada ull huma té 125 milions de bastons i uns 5 milions i
mig de cons.

Gens i visio dels colors

Individus normals Fenotip Varons amb diferent percepcio del color Fenctip

T [ 0 - ' '
i [ 1 l=) RV [ (

R™V™

{ { & [ ) oy
— 0 "
= e
. { [ ) gy
— D Y
R*: percepcid normal del vermell V*: percepcid normal del verd
R™: no hi ha percepcit del vermell V™: no hi ha percepcio del verd

Gens dels pigments visuals vermell i verd en el cromosoma sexual X.

Els bastons contenen el pigment rodopsina. derivat de la part proteica de la vitami-
na A, el gen del qual és al cromosoma 3. Els pigments dels cons s6n de tres tipus: blau
(cromosoma 7), vermell (un gen al cromosoma sexual X) 1 verd (un. dos o tres gens al
cromosoma sexual X).

En el segle XVIIIL, Dalton va descriure el defecte visual que consistia a no poder dis-
tingir alguns colors. i que va ser anomenat daltonisime, perqué ell mateix el tenia.
L'any 1911 es va descobrir que el daltonisme era un caracter lligat al sexe i que els
gens que hi estaven relacionats es trobaven al cromosoma sexual X: per aix0. la seva
incidencia és molt més alta en els homes (7 %). que tenen els cromosomes sexuals X
i Y. que en les dones (1 %). gue tenen dos cromosomes X.

El daltonisme és conseqiiéncia de la mutacié per recombinacié d’alguns dels gens
que codifiquen per als pigments dels cons. El tipus mes habitual és el que no permet
distingir el color vermell i el verd. Tot i que es tracta d’un cas d heréncia poligénica,
sovint s utilitza com a exemple de caracter lligat al sexe 1 controlat per un gen simple.
De fet, aixod és cert en la majoria de casos. que son la conseqtiencia de la preséncia al
cromosoma X d'un al-lel mutant.

El daltonisme no és, perd. una malaltia, sind una alteracié de la visio. Les persones
daltonianes poden aprendre a distingir els colors per la diversa lluminositat que tenen. Jjohn Dalton. quimic angles.

Se sap. a més. que al cromosoma X hi ha
molta més variabilitat en els gens (polimorfis-
me) dels pigments visuals del que es pensava.
Aix0d pot ser degut a diferencies en un o uns
quants aminodcids al pigment visual, que de-
terminarien petites variacions en els pics de
sensibilitat mixima a una determinada longi-
tud d’ona de llum: aixi s’explicaria que no tot-
hom vegi exactament igual els mateixos
colors.

No tates les persones dfectades de
daltonisme son capaces de saber
quan les cireres d'arboc estan
meduires.

1. On tenen els locus els gens que determinen el daltonisme? Quin és el locus més habitual on es localitzen els
al-lels mutants?

2. Per qué una mutacié pot determinar una deficiencia en la visié dels colors?

3. Tenint en compte els cromosomes sexuals presents a cada sexe en I’especie humana, justifica per que el dal-
tonisme té molta més incidéncia en els homes que en les dones.
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La diversitat humana

Les investigacions sobre la diversitat entre els grups humans demostren que les di-
ferencies genétiques son poc importants. Per exemple, en el caracter «color de la pell>
les diferencies més aparents estan determinades per un nombre de gens reduit. La
quantitat total de melanina tampoc no és tan diferent com podria semblar; enles per-
sones de pell blanca, la melanina es disposa en les capes més profundes de la dermis.

El concepte de jaca €s artificial i erroni. Es basa en
mitjanes estadistiques d'un conjunt ampli de caracte-
ristiques. Dins de cada trone racial, la varietat entre ¢ls
individus és molt gran i, per a un caracter donat, el
rang de variacié se superposa amb el daltres «races»
suposadament diferents. En part, aquesta variabilitat
és conseqliencia de factors ambientals i no genctics, i
t¢ un valor adaptatiu, Les races pures no existeixen, iel
mestissatge ¢s el més habitual.

En determinats grups humans aillats. ja sigui geogra-
ficament o bé per motius culturals. una bona part dels
individus tenen caracteristiques genetiques Comunes,
perd avui en dia al mén abunden cls encreuaments

entre persones d'origen diferent. Sigui com sigui, les di-

Malgrat la varietal ferents «aaces» sén molt dificils de definir. Molts cientifics no creuen en la seva existen-
daparent, tots els bumans
procedeixen d'un tronc

et L' Homo sapiens té un Unic origen africa, i tots els éssers humans que viuen a

cia, i la majoria qiiestionen la utilitat de la classificacio humana en grups racials.
la Terra provenen d'un mateix tronc comd: les semblances son molt mes impor-

tants que les diferéncies. Tot i aixi, la riquesa de la diversitat genética, igual que
la cultural, és una garantia de progrés per a I'espécie humana, i cal dedicar tots

DOCUMENT

Hi ha alguns caracters que ens diferencien, als humans, segons el grup etnic al qual pertanyem. Es wacta tan sols de
caracters que son més freqlients en aquests grups.

els esforcos possibles a coneixer-la i preservar-la.
Caracters biologics diferenciadors entre els humans

El color de la pell, la forma del cap, el color dels ulls, la forma dels ulls, la textura i el color dels cabells 1 els grups
sanguinis en s6n alguns exemples. El grup A és més freqiient a I'oest d’Europa. a I"oest d”Asia i entre els aborigens aus-
tralians; el grup B és comi a 1" Asia central i al nord de I'India. També hi ha diferéncies en alguns trets facials.

CAUCASIC NEGRID MONGOLID AUSTRALID

<> \<w/ s >t

Z = =¥
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\ (
1. De quin tipus s6n tots els caracters esmentats, quantitatius o qualitatius? Explica-ho.

/

\

&@

W |

NETNe

2. Pel que fa a tots aquests caracters bioldgics, hi pot haver més diferéncies entre dos individus europeus que
entre un africa i un europeu? Raona-ho.
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La distancia genetica

Tot i que existeixen diferéncies genetiques entre alguns grups humans,
aquestes s6n insignificants en comparacié a les que hi ha entre I'ésser
huma i els altres primats, els animals més emparentats amb I"espécie hu-
mana. Per mesurar la distancia genetica entre dos individus de la matei-
xa especie o d’espécies diferents, es comparen diversos fragments de
DNA i se n‘observen les diferéncies.

Fins fa poc s'utilitzaven técniques dhibridacié de DNA, que basica-
ment consisteixen a mesurar el grau de complementarietat del material
genétic de les dues espécies; actualment, s'utilitza el mateix metode que
s’ha fet servir per seqiienciar el genoma huma. Els nucledtids diferents
sén el resultat de les mutacions que s’han produit en el temps. D’aquesta
manera, com més diferéncies es donen, més distancia genética hi ha en-
tre les especies i més temps fa que es van separar dels antecessors co-
muns.

Aixi, després d’haver analitzat el cromosoma Y, s’ha proposat que
'espécie humana actual va tenir un avantpassat a |’Africa fa, a tot estirar,
uns 270.000 anys, xifra que s'aproxima molt als resultats de I"analisi del
DNA mitocondrial transmes per via materna.

Tot i aixi, la distancia que ens separa dels nostres «parents» més propers
tampoc no és gaire gran: els humans i el ximpanzé compartim el 98,6 %
dels gens, i amb el goril-la, el 98,3 %. 'avantpassat comd entre humans i
ximpanzés potser va viure a I’Africa fa entre sis i set milions d’anys abans
que se separessin geneticament els dos llinatges.

1. El nombre d’aminoacids diferents
d’una proteina determinada també
és una mesura per calcular la
distancia evolutiva entre diverses
especies. A continuacio, tens les di-
feréncies que apareixen a la cade-
na alfa de I'lhemoglobina en quatre
espécies de mamifers:

Hemoglobina

Esser huma
Goril:la

Porc
Conill

a) Quina és I'espécie de la taula més propera als humans? | la més
allunyada? Per que?

b) Confecciona un arbre evolutiu de manera que, a partir d'un ante-
cessor comu de les quatre espécies, aquestes es vagin separant en
branques diferents.

2. Justifica per qué alguns cientifics, aprofitant els mitjans actuals de
la seqiienciaci6 del genoma, proposen revisar el sistema de clas-
sificacié basant-se en el DNA i no en els caracters morfologics.

3. Justifica per qué les diferéncies entre els aminoacids d'una proteina
sén una bona mesura per determinar la distancia genetica. A la teva
justificacié han d’apareixer com a minim els termes DNA, mutacio,
traduccio i proteina.

INTERPRETACIO

Goril-la: Gorilla gorilla.

Esser humé:- Homo sapiens.

Els cardcters biologics. Heréncia i ambient |
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El gen supressor de tumors p53

El p53 es un gen supressor de tumors. La seva activitat
atura la proliferacié de cél-lules cancerigenes, és a dir,
evita la multiplicacié de cél-lules que tenen el mecanis-
me de reproduccié sense control.

gen p53 (de les dues copies «bones» que hauria d’here-
tar), esta predisposada a desenvolupar un tumor al llarg
de la seva vida. Aquesta situacié és molt poc frequent i
rep el nom de sindrome de Li-Fraumeni. No obstant aixo,
al llarg de la vida hi ha persones que acumulen muta-
cions en aquest gen, la qual cosa contribueix al fet que
desenvolupin cancer.

altre gen perqueé produeixi la proteina p21; aquesta forma

Si una persona hereta tan sols una copia funcional del

El sen p52 es localitza al cromosoma 17 i activa un
gen p

un complex amb la proteina CDK2, la qual estimula la

reproduccid cel-lular. El complex p21-CDK2 és un senyal
d’aturada de la divisi6 cel-lular incontrolada.

&

INTERPRETACIO

Estructura quaternaria de la proteina p53
(color verd). que activa el DNA (color blaw).

Un altre gen supressor de tumors relacionat amb el p53 és el gen BRCAT, les mutacions del qual impliquen un
elevat risc de desenvolupar cancer de mama i d’ovari. Aquest gen possiblement té relaci6 amb el desenvolupa-
ment d’altres tumors.

Estudis recents evidencien que en el cancer de colon hi ha errades en prop de 400 gens, molts dels quals tenen
mecanismes d’actuacié, com el gen p53.

Per qué és tan important el gen p53?

2. On té el locus aquest gen?

3. Elabora un esquema senzill en qué indiquis les molécules i processos que intervenen en I’aturada de la divi-

si6 cel-lular incontrolada, per l'accio del gen p53.

El cromosomaY

El juny del 2003 es va publicar la seqiiencia completa del cromosoma sexual Y
huma. Se n’han seqiienciat 78 gens. que tan sols codifiquen 27 proteines. 11 de les
quals s’expressen tnicament als testicles. Es un cromosoma petit, amb una gran
quantitat de DNA repetitiu i aparentment no funcional. Tan sols el 5% del cromoso-
ma Y és capag de recombinar-se amb la regié homologa del cromosoma sexual X.
En I’espécic humana la combinacié de cromosomes sexuals XX déna lloc a una fe-
mella. i 1a combinacié XY. a un mascle. La masculinitat humana ve determinada pels
gens que conté el cromosomaY, entre els quals hi ha els gens involucrats en la produc-
cié d’esperma. Un dels gens més importants és 1'SRY. el qual produeix una proteina
que causa la diferenciacié cel-lular que donara lloc als testicles. Aquest gen desencade-
na un seguit d’esdeveniments que condueixen a la masculinitzacid de I'embrid. L'SRY
és un gen que presenta molt poques diferéncies en I’espécie humana: pricticament no
se'n coneixen mutacions i es creu que ha canviat molt poc en els darrers 200.000 anys.
Es creu que el coneixement del cromosoma Y permetra con&ixer les bases biolo-

DOCUMENT

giques del comportament masculi huma 1 algunes causes de la infertilitat masculina.  Cromosome Y.

1. Discuteix la validesa de I'afirmacié segiient: «La preséncia del cromosoma Y determina si una persona sera

mascle o femellas.

2. Justifica per qué es creu que entre el 10% i el 25% de la infertilitat masculina es deu a defectes en el cro-

mosoma Y.

3. Explica el significat de I'expressio «codifiquen 27 proteines, 11 de les quals s’expressen Gnicament als testicles».
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HUMAN
GENOME

Publicacio simultania
de lesborrany del
genome hrmd en dues
prestigioses revistes
cientifigues. Una
recerca (Nature/ va ser
duta a terme per equips
amb financament priblic
del Projecte Genomet
Huma (PGH: altra
(Science), per l'empresa
privada Celera.

H El genoma humé

Des de l'any 1988, diversos equips cientifics darreu del mén han estat treballant
coordinadament en el Projecte del Genoma Huma. El projecte tenia com a objec-
tiu el coneixement de les seqiiencies de DNA de tots els cromosomes humans, la
qual cosa suposava un avenc cientific sense precedents i un nou camp de con-
seqiiéncies imprevisibles per a les ciéncies de la salut. Fins fa ben poc es pensa-
va que l'espécie humana tenia al voltant de 100.000 gens. Els resultats de les
investigacions dutes a terme sobre la seqiienciacié del genoma huma, que van
fer-se publiques I'any 2001, evidencien que, en els seus 24 cromosomes diferents,
I'espécie humana té poc més de 30.000 gens, continguts en prop de 3.000 milions
de parells de bases. Es a dir, una tercera part del que es creia.

La recerca es va veure accelerada gracies al desenvolupament de la bioinformati-
ca, amb programes que, entre altres coses, facilitaven la cartografia dels gens i la se-
va seqiienciacié mitjancant 'esmicolament i I'acoblament (shotgun) a partir de re-
peticions estadistiques del DNA. L'esborrany del genoma huma va mostrar que hi
ha vastes regions aparentment sense sentit. Gairebé el 95 % del DNA huma és repe-
titiu i prop del 35% no du informacio per sintetitzar cap proteina, l'anomenat DNA
escombraries (junk DNA), amb grans regions «desertiques», sensc gens.

Com a terme mitja, hi ha una dotzena de gens per cada milié de parells de
bases. Alguns gens es troben fragmentats i son dificils d'identificar, 1 hi ha eviden-
cies que el 35% dels gens poden ser traduits per les céllules de maneres dife-
rents. Tal com se sospitava, s’ha vist que les diferéncies genétiques entre les per-
sones, sigui quina sigui la seva procedencia o tronc «acial, sén extremament
petites, inferiors al 0,01 %.

i Nombre Parells Nombre Parells
i de gens 1 de bases Harn de gens de bases
Escherichia coli ] 3.000 240 - 10¢
o 3 4.300 4,6 - 108
(bacteri intestinal) 2 2 500 540 - 10°
Saccharomyces cerevisiae - 7 7
(levat de pa) 6.300 12 - 10 3 1.200 20010
Drosophila melanogaster 13.600 150 - 10° = i Lilaie
(mosca del vinagre) ’ 5 1.700 180 - 10¢
Caenorhabditis elegans : 6 1.900 170 . 108
fiiode) : 18.400 100 - 10 .
7 1.800 150 - 10
gl‘;;f;”“”j‘” 30.000 2.600 - 10¢ 8 1.400 140 - 10°
Rotus norvegicus ‘ ? i 130 - 10°
; . _6
ate) OO = ber e D 10 1,400 130 - 10°
Arabidopsis thaliana Z 1 2.000 130 - 10°
(planta) 25.500 120 - 10 = : :
: .600 130 - 10%
Nombre de gens i mida del genoma de 13 800 110 - 10°
diversos organisines. 14 1.200 100 . 10°
15 1.200 | 100-10°
16 1.300 20 - 10¢
17 1.600 ' 80 - 10¢
18 600 70 - 10
19 | 1.700 60 - 10%
20 900 60 - 10°
Nombre aproximel 1
de gens i de parells 1 21 = 35 107
de bases a cada 22 800 | 40-10¢
cromosoma bumd 1
(amb més del 90 % del * 1.400 ‘ 190 ¢ L
genone explorat). Font: Y 80 ] 60 - 108
Genes and deseases, ol | 33970 3185 10°

NCBI (2004).
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A Gens i malalties humanes

S'han identificat prop de 1.100 gens, les mutacions dels quals estan relacionades
amb més de 1.500 malalties, i s'espera que en el futur aquesta llista augmenti
forca. No obstant aix0, és molt inexacte identificar gens amb malalties (de fet, hi
ha gens que duen el nom de la malaltia que causa el seu defecte o mutacio). Els
gens porten informacié per fabricar proteines que duen a terme unes funcions
concretes. Sortosament, tan sols en un nombre molt reduit d'individus un gen
determinat és erroni i provoca o propicia una determinada malaltia.

2 1- MALALTIA DE GAUCHER
h"‘APA CROMOSOMIC i ¥— HEMOFILIA -; Defecte enzimdtic que provoca
D’ALGUNES MALALTIES Deferie sn la 7 Lﬁcumuquié de lipids en
s X-DALTONISME  coagulacié. iferents drgans. i ‘
GENIQUES Visia del colors - @ 2- CANCER DE COLON {forma familiar]
\ i Y- DISTROFIA P , Present en un de cada 200 individus, un
) MUSCULAR ; /' 65% dels quals desenvelupard la maloltia.
DE DUCHENNE o4
s e ”
N 22- NEUROF\BR%)!\A‘ATO]SE\ \ Degenerflcm 55 S 3= RETINITIS PIGMENTARIA
Tll.imors benignes de la pell i \ / Src[)gre?swc; = : Degeneraczo progressiva de la
ElsiHieTyis: \ \ Els musculs. 5 — refina que evolucionara fins a
N - : ( lo ceguesa.
B = - ] &
21— ESCLEROSI LATERAL AMICTROFICA ) — I~ N
[una certa varietat] \ - == i‘* .:» A- MALALTIA DE HUNTINGTON
Procés degeneratiu del sistema nervids. b} = E ~ Trastorn degeneratiu del sistema
\\\ "‘" fay, nerviés que sol aparéixer entre
) / ~y \ \\ 1 els 40 i els 50 anys.
==
% = &S o l
: P
I 20- DEFICIENCIA D'ADA / 2 - . s \ ‘\\ A Po oo Pl
Gran susceptibilitat @ les - ,/ — ey N\ Tumore beni
gnes
infeccions (nens bombolla). '/ - By ‘*‘ que sovint es fornen
"? — : \? \‘\.\ malignes.
] = &N | \
198= HIPERCOLESTEROLEMIA Il y -l B < \‘ \\ _
' o  \ b, & HEMOCROMATOS|
FAMILIAR Nivells sanguinis de f” =y ~6’ \\\ Divesit de ferro que
colesfer.o| molt eleYa?s que ~ = a \\\ \“ [~ produeix alteracions en
p?dye‘,men complicacions i 3 \\ - \‘\\ diferents organs.
arterials _ 4 ! (
O : Lot \
“!"'Hif ~ ‘\m “‘*‘ 1Y
A _—Tibgyy 5 = s
19A- DISTROFIA MIOTONICA ~ ‘ \ i
Alterccié muscular freqiient en =3
els adults. 50 mili d I
@ milions de parells
/‘ h l' |II — de nucleotids de DNA h, l l l'll l'l , 'l' l"'l
& 18- AMILOIDOSI :‘1 BN . B - FlBROSi CISTICA

Diposit d'una proteing La produccié d'una

Y/ ! 7
fibril-| diferent ' mucositat massa espesa
:ilvrgnqnl:,r en diferents \ \\\\ /6_ o | I IIIIIII‘ ocasiona plob|e!'nes

resp iratoris i digestius.

L 5 o Uy
g A
/ \\\ Iq / BB ERT MLTRE
\ S 1 % 4?

/
T

L
. %
@ 17— CANCER DE MAMA \ % 3 12 & ./,// M?i\clxlrms dels ossos i
MNomés una varietat, que == — == - caritlag
correspon al 5-10% dels \\I\\ \ ‘\\ S L = ”, ,’/ /#,
casos. N ~ F— = — ,
> >~ ] ==
/ ,Ql\ o~ = = % \&9 MELANOMA
@ L& POLGUISTOSI RENAL & = — / Tumor cuteni
Formacié de quists que augmenten - Ay == = // d'incidéncia
lo mida dels ronyons i condueixen x — $ creixent.
a la insuficiéncia renal. 4 %
/ \ ey !/ e
e ‘ 7 10— NEOPLASIA ENDOCRINA
5

11

15~ MALALTIA DE TAY-SACHS [ - MOLTIPLE TIPUS 2
Trastorn del metabolisme dels & 1 4 (4 A AITIA D' ALZHEIMER / = Tumors a les glandules endocrines.
greixas freqient en |'stnia 4 :

£ (una cerfa varietat) / \ £
juevo. el N \ e A\ 1~ ANEMIA PALCIFORME
produeix senilitat precoc. Trastorn de la marfologia
/ dels eritrocits, freqiient en les
13- RETINOBLASTOMA 4 12— FENILCETONURIA persones d'éinies africanes,
Tumer ocular de predomini Deficigncia enzimdtica que Fﬁ"due"‘ complicacions
infantil. que produeix refard mental. emboliques.
Malalties per o les quals s'ho desenvelupat terapia genélica. @ Malalties el gen responscble de les quals ha estot localitzat perd no aillat.

Malalties que es poden diagnosticar per mitja de proves genéfiques. Malalties en qué les proves de diagndstic genétic estan en fase de desenvolupament

s Posicio dels cenfromers
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AVANTATGES | RISCOS DEL CONEIXEMENT DEL GENOMA HUMA

El coneixement, la localitzacié i la seqiiéncia dels gens humans t€ una gran im-
portancia en les ciéncies biomediques. Les possibilitats que obre el coneixement
del genoma huma sén immenses: conéixer millor la relacié amb altres especies i I'e-
volucié humana; prevenir i combatre les malalties genétiques i hereditaries amb el
desenvolupament de diverses estratégies terapeutiques (nous farmacs, terapia ge-
nica): millorar la produccié d'aliments lluitant contra la fam en el mon, etc. Hi ha qui
pensa que la identificacié del genoma també pot implicar alguns perills, sobretot re-
lacionats amb la determinacié anticipada de malalties i caracters biologics que no
s’hagin manifestat en els individus. Fins ara ja s’han elaborat algunes t@cniques
genétiques per a determinades malalties hereditaries, i es tem que les proves de de-
teccio puguin ser utilitzades per discriminar algunes persones (per exemple, per
l'accés a determinades feines, la contractacié d'assegurances de saluti de vida, etc.).
També preocupa la manipulacié del genoma huma amb finalitats no terapeutiques.
No obstant aixd, el cert és que els avencos que proporcionaran els resultats d’aquest
projecte i les seves aplicacions en els camps sanitari i agroalimentari superen de
bon tros els inconvenients que pot COmMpOrtar.

Possiblement és el projecte cientific més important de la historia. La utilitzacio ade-
quada dels coneixements i les aplicacions que ens aportara €s responsabilitat de tots.

El genoma huma a Internet

Igual gue les empremies
digitals ens identifiguen,
en un futir no gaire
Hunyé bi baura
l'empremta genética.

La informacié sobre el genoma huma que hi ha a I'abast a Internet €s molt abundant. Existeixen molts laborato-
ris a tot el mén que fa anys que investiguen la seqiienciacié de determinats gens i la seva relacio amb la fisiolo-

gia humana. Molts d’aquests resultats s’han fet pdblics a la xarxa. Per exemple:
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/Genomes/index.html
http://www.ensembl.org/Homo_sapiens/

http://www.nhgri.nih.gov

1. Navega per aquestes adreces i escull un aspecte del genoma huma per aprofundir-hi (per exemple, un dels 24

cromosomes, o una malaltia hereditaria).

2. Redacta un breu informe en qué expliquis la teva petita recerca.

Desxifrat el genoma de la rata

Un consorci internacional de més de trenta centres de recerca ha completat 1" analisi del 90 % del ge-
noma de la rata (Rarus norvegicus), el tercer mamifer del qual es desxifra el material genetic, després
de I"ésser huma i del ratoli. La recerca té molt intergs, ja que la rata és un dels models animals prefe-
rits en la recerca biomédica, i alhora permetra aprofundir en I'estudi de I"evolucié dels mamifers.

El 90 % dels gens de rata tenen una correspondéncia més o menys evident amb els gens dels
&ssers humans, mentre que en el ratolf tan sols és del 80 %. Malgrat tot, el nombre de gens de les
tres espécies podria ser molt similar (al voltant dels 30.000). La major part dels gens humans que
estan associats amb malalties tenen el seu equivalent en el genoma de rata, i un 40 % es conserva
al genoma de les tres especies. L'ts de la rata com a model cientific té prop de 200 anys d’histo-
ria. Es ’animal preferit en I'estudi de malalties cardiovasculars, neurodegeneratives, metaboli-
ques o de diferents tipus de cancer, i és apropiat per avaluar la seva resposta a farmacs. La seva
mida i el seu temps de gestacid. perd, han desplagat la seva popularitat cap al ratoli, molt més
manejable com a model genetic.

EI Pafs, mar¢ 2004 (adaptacio)

1. Qui és més proper als humans des del punt de vista evolutiu, la rata o el ratoli? Per que?

2. Justifica la importancia del coneixement del genoma de la rata i del ratoli.

Els caracters biologics. Heréncia i ambient REpie
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: .
Théxat genome

Portada de la revista
Nature, on esva
publicar el genoma
de la rata.



Activitats complemenféries SRR T

1 Gats siamesos i color del pel

Fls gats siamesos només tenen fosques les extremitats, sobretot la cara i les
potes. Totes les ceél-lules del cos dels gats produeixen I'enzim que intervé
en la formacid del pigment per a la coloracié fosca, perd aquest enzim és
desactivat per la calor que desprén el mateix cos dels gats. Només les
extremitats estan prou fredes per permetre el funcionament de I'enzim, i
per aixo tenen la coloraci6 fosca que correspon al genotip.

1. Explica el valor de I"accié ambiental en la manifestacio del color del pel
de la cara, les orelles, les extremitats i la cua dels gats siamesos.

2. ;Coneixes cap altre caracter la manifestacié del qual es vegi clarament

modificada per I'accié ambiental? Explica-ho.

2 Identificacio del gen de la cistindria

15

gwen i

Gat siames.

Un equip cientific de Barcelona identifica un gen relacionat amb un mal hereditari

n grup d'investigadors de Barcelona ha identificat

un gen responsable d’una malaltia hereditaria hu-

mana. Es tracta del gen causant de la cistintiria, un
trastorn bastant comu que provoca colics nefritics i I'obs-
truccid de les vies urinaries. En alguns casos la cistintria
acaba provocant la perdua del ronyé. La identificacio d'a-
quest gen obre la perspectiva de nous farmacs especifics 1
de tractaments preventius que retardin I'aparicié dels calculs
renals.

On és el locus del gen relacionat amb la cistindria?

La cistindria afecta | de cada 7.000 persones. Es tracta d’ una
malaltia causada per un al-lel mutant localitzat al brag curt del
cromosoma 2. De les sis mutacions trobades, la més freqiient
es donaen el codd 467 del gen. Aquest simple error en un nu-
cleotid ta que. en lloc de I'aminoacid metionina, es codifiqui
treonina i la proteTna corresponent no actut correctament; €s a
dir. que no sigui capag d’efectuar el transport de cistina a tra-
vés de la membrana de les cel-lules de les vies urinaries.

El Pais (1 abril 1994)

2. Comprova en la clau genetica (pagina 74) quins poden ser els codons implicats en la mutacié esmentada en el text.

3 Petals i acidesa

A la taula seglient es representa la manifestacié del caracter «color dels petals» per a deu plantes amb flor d’una
determinada planta que s'ha fet créixer en un laboratori:

Planta I 2 3 4 5

|

o] 7 8 @ 10

('8 blou | groc | groc | blau

blau

blau | blav | blau | groc | groc

1. Suposem que l'acidesa del medi és important en la determinacio del color dels pétals. Identifica el caracter
biologic, les diferents manifestacions i la variable ambiental clau per al color.

2. Representa les freqliencies de cada classe en un grafic. Es tracta d’un caracter quantitatiu o qualitatiu? Per que?

4 Questions

1. Indica tres caracters biologics diferents i les manifestacions que poden presentar (només un pot ser de I'espe-

2

3.

4.

cie humana).

Sovint deus haver llegit la frase «el gen que produeix la malaltia de...». Repassa la definicié de gen, pensa en la
funcio que els gens duen a terme en les cel-lules i, tot seguit, discuteix la validesa de la frase.

«Sabem que un fragment de DNA codifica per a una proteina P, present en dues especies diferents. Per mesurar la
distancia genetica entre aquestes espécies, podem fer servir el nombre de nucleotids diferents que apareixen en
els fragments de DNA respectius, o també el nombre d’aminoacids diferents en la seqtiiéncia de P en cada espe-

cie.» Justifica aquest raonament.

Indica dos dels perills potencials que té el coneixement complet del genoma huma i expressa la teva opinié sobre

aquest tema.
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