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El joc de la genética. Geneética
en el meu arbre genealogic

Presentacio

En aquest moén no hi ha ningu exactament igual, tots presentem diferencies, per
més petites que siguin, gran part de les quals vénen determinades per la genetica.
En aquest treball parlaré i posaré en practica 'estudi de les Lleis de Mendel i algu-
nes de les seves excepcions, i quina millor manera de fer-ho que dins el meu propi
arbre genealogic.

Des del moment en que vam treballar la genetica a classe, va ser un tema que em va cap-
tivar i que per tant vaig decidir que hi volia aprofundir durant el meu treball de recerca.
Coneixer la genetica, les seves lleis, excepcions i teories és com poder descobrir
quin és el truc que fa servir un mag per fer magia, aixi com per mi aquest treball és
poder descobrir que moltes caracteristiques no sén una mera casualitat.

Aixi doncs, jo vaig voler veure qué s'amagava rere la meva familia per part paterna i
en cada un dels seus membres.

Metodologia
Per tal de fer aquest treball, I'he dividit en dues parts: una de tedrica on em centro en les
Lleis de Mendel i les seves excepcions, i una de practica que consisteix a crear quatre ar-
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bres genealogics, alguns d’ells relacionats amb caracters que shereten de forma genetica.
La metodologia que he utilitzat en aquest treball durant la part teorica s’ha basat
basicament en la recerca d’'informacié extreta de llibres de genetica i biologia. Tot

1 que per tal de complementar-ho he utilitzat algunes pagines web d’'Internet i dife-
rents blocs que parlen sobre genetica. També he fet us d’algun video d’algun progra-
ma que parla sobre geneética.

Per dur a terme la part practica d'aquest treball he necessitat la collaboracié de tota la
meva familia per tal de poder obtenir les dades per completar el meu arbre genealogic.
AThora de crear els arbres genealogics n’he volgut fer un en que es veu simplement
la meva familia per poder visualitzar de forma més clara la meva ascendéncia,
mentre que després he creat dos arbres genealogics per a cada un dels caracters
estudiats en aquest treball. Un serveix per poder veure amb mapes genétics com es
desenvolupa la descendéncia, mentre que l'altre és per poder comprovar de manera
més clara i entenedora el que s'esta representant de forma geneética.

He decidit fer aquests posters jo mateixa amb diferents materials i fer-ne fotos per
incloure’ls en el meu treball.

Cos del treball

La genetica és la part de la biologia que s'ocupa de I'estudi de I'heréncia biologi-
ca, que son els mecanismes que regeixen la transmissié dels caracters de gene-
racié en generaci6. Johann Gregor Mendel I'any 1866 va publicar un resum de les
seves conferéncies. En els seus treballs, Mendel va demostrar que els caracters
passen de pares a fills d'una manera predictible. Del seu treball amb pésols en va
determinar que els caracters estan controlats per unitat hereditaries discretes
que avui dia anomenem gens; i que, 2 més a més, els gens controlen un carac-
ter que esta en parelles, els membres de les quals se separen en la formacié de
gametes. Per0 tot i el gran esfor¢ i interés de Mendel no va obtenir els resultats
que ell esperava, ja que l'efecte que van produir les seves investigacions en la
comunitat cientifica va ser minim. Tot i que Mendel acabava de descobrir els
principis basics de I'heréncia.

Nosaltres estem formats per ADN que esta constituit per gens. En els gens hi ha
escrites les caracteristiques que determinaran com ha de funcionar el nostre
organisme i les nostres caracteristiques morfologiques. Per tant, un gen és una
sequiéncia d’ADN i es troba localitzat en els cromosomes; quan tinguem parelles
de cromosomes, tindrem per a cada gen dues copies, que sén el que anomena-
rem allels. Una part d’aquesta parella s’hereta del pare i I'altra de la mare. Els
al-lels sén cada una de les formes alternatives que pot tenir un gen.

La genetica mendeliana o classica és aquella ciencia que estableix les lleis que
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expliquen 'herencia biologica, com s’hereten i per tant apareixen els caracters
dels progenitors en els seus descendents. Mendel va realitzar els experiments
utilitzant la pesolera de jardi, pero les lleis que en va deduir sén valides per a
qualsevol especie diploide com els humans. A partir dels diferents encreuaments
que va dur a terme va deduir tres lleis, anomenades les lleis de Mendel.

La primera llei o llei de la uniformitat ens parla sobre I'encreuament d’homozigots
per a un sol caracter; és a dir, dos individus de varietats paternes, cada una de les
quals presenta una de les formes alternatives del caracter estudiat en cada cas; cada
caracter esta determinat per factors hereditaris discrets, o sigui una de les dues o
més formes alternatives d'un gen. En els resultats obtinguts per Mendel en la primera
generacié filial només es pot veure el fenotip de l'al'lel dominant.

La segona llei o llei de la segregacié ens parla sobre 'encreuament d’hibrids, és a dir, el
gen dels quals presenta dos gametes, un de recessiu i un de dominant, per a un sol ca-
racter. Quan en un organisme els dos factors hereditaris que determinen un caracter sén
diferents, un, anomenat dominant, és superior a l'altre, el recessiu. No és fins a la segona
generacio filial que apareix una proporcié d'un allel recessiu per a cada tres de domi-
nants, on reapareix un fenotip i genotip que s’havia perdut en la primera generacio filial
entre els dominants. Per tant, la teoria suposa que els caracters que hi havia se separaven
i eren transmesos a la descendéencia de forma independent.

La tercera llei o llei de la independeéncia ens parla sobre 'heréncia de dos caracters, en els
quals els allels responsables de diferents caracters s’hereten independentment els uns
dels altres i es combinen a l'atzar en la descendéncia. Aquesta, pero, només es complira
sempre que els caracters estiguin en cromosomes diferents, o bé estiguin molt allunyats.
Cal tenir en compte que a més de les tres de lleis de Mendel també apareixen
variants d’aquestes lleis com sén, per exemple, I'heréncia intermédia amb la do-
minancia incompleta i la codominancia. Poden aparéixer interaccions entre gens
com l'epistasi recessiva o dominant. Hi ha també el cas dels al'lels multiples, com

el sistema ABO que determina el nostre grup sanguini. Podem trobar excepcions
com per exemple els gens letals recessius i dominants, la pleiotropia, I'herencia dels
caracters quantitatius, la interaccié entre els gens i el medi ambient i I'herencia
extranuclear o citoplasmatica. També podem trobar gens lligats o gens lligats al
sexe. Aquest lligament es pot donar en el cromosoma X, que pot ser recessiva o do-
minant, o en el cromosoma Y.

En la part practica del treball s’ha dut a terme la creacié d'un arbre genealogic de la
meva familia per part paterna. Sha fet un estudi per al caracter del cargolament de
la llengua tenint en compte el fenotip dels components de la meva familia. També
s’ha creat la interpretacié d’aquest arbre genealogic pero fent referéncia al genotip.
Per altra banda, s’ha dut a terme un estudi per al caracter del grup sanguini dels
membres de la meva familia, cas per cas.
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Conclusions

Les conclusions que he extret d'aquest treball de recerca son el descobriment d’al-
gunes de les excepcions de Mendel, com per exemple la de l'epistasi o la pleiotropia
que fa que siguem d'un pigment de pell o d'un altre.

Per altra banda, he pogut veure que el caracter del cargolament de la llengua se-
gueix de forma clara els patrons de les Lleis de Mendel, ja que gracies a algunes de
les dades podem esbrinar quin és el possible fenotip i genotip d’alguns dels indivi-
dus que formen part de la meva familia. Per exemple, en el cas dels descendents
directes dels meus avis poder saber que el seu genotip és heterozigot dominant.
Gracies a les lleis de Mendel podem saber que d’aquest caracter hi ha moltes més
possibilitats de tenir diferents genotips en el cas dels pares de la meva avia. A dife-
rencia de l'avi, que és dominant heterozigot, sabem també que el meu avi és hetero-
zigot perque dels fills n’hi ha algun que és recessiu pel que fa al genotip.

Amb l'arbre genealogic del grup sanguini he pogut veure clarament que apareixen al-
lels multiples i, per tant, no es poden aplicar de forma clara les lleis de Mendel, ja que
els percentatges i els resultats no seran els esperats segons Mendel. Dins del meu arbre
genealogic el grup sanguini ABO es compleix d'una forma clara.

Sabem que el grup sanguini ABO és una de les excepcions de Mendel i que en canvi el
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factor Rh segueix les lleis de Mendel. Sabem també, perd, que aquests dos no van lligats
perque tot i que el fet de ser positiu és dominant, i per tant es déna en tot I'arbre amb
molta més abundancia, la meva mare que és negativa, i per tant recessiva, és A; és a dir,
que tot i ser un grup sanguini que és molt abundant no té un factor Rh dominant.
Aquest estudi de la genetica en els meus arbres genealogics m’ha permes descobrir
que el marit de la germana del meu pare és daltonic, caracter que no ve determinat
per les lleis de Mendel, sind que en aquest cas es parla d’herencia lligada al sexe
recessiva, en concret lligada al cromosoma X. Aquests tenen dos fills, un noi que sa-
bem que no és daltonic, i per tant tampoc en pot ser portador perqué el seu genotip és
XDY, tot i que tenia la probabilitat del 50% de ser daltonic en 'hipotétic cas que la seva
mare fos portadora, pero en heretar la’Y del seu pare i la XD de la seva mare, no pateix
daltonisme; mentre que la noia, que no és daltonica, sabem que és portadora, perque ha
rebut pel que fa al seu pare la Xd, per tant l'afectacié de daltonisme, i de la seva mare la
XD. En cas que ella tingui fills, i 1a seva parella no sigui daltonica els seus fills mascles
també tindran la probabilitat en un 50% de ser daltonics, i per contra les seves filles
tindrien també un 50% de probabilitats de ser portadores.

A més, gracies als arbres genealogics anteriors, podem veure que els dos caracters sén
molt diferents entre ells i aixo6 fa que siguin bastant impossibles de comparar, ja que

es tracta de dos caracters completament diferents. El caracter del cargolament de la
llengua en U segueix de manera estricta les lleis de Mendel, i per tant segueix un ordre
i podem saber els percentatges dels resultats que s'obtenen. Mentre que pel que fa al ca-
racter del grup sanguini ABO segueix una de les excepcions de Mendel, els al-lels multi-
ples, perod tot i que aquest és una excepcié també es regeix per un ordre, perqué sabent
els antecedents podem crear una taula de Punnett per esbrinar quins possibles resultats
poden apareixer en la descendencia igualment que els seus percentatges.
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