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Una temporada blanca

Presentacio

Com a tema de treball de recerca he escollit parlar sobre la genética de l'albinisme.
El tema el vaig escollir amb l'ajut d’en Tomas Marques, un genetista que actualment
dirigeix 'Institut de Biologia Evolutiva de la UPF, a Barcelona. Tenia molt clar que
volia enfocar el meu treball en el camp de la genetica, pero no sabia en qué cen-
trar-lo. Primer vaig contactar amb la Fundacié Mona perque sabia que em podien
ajudar, i em van donar el contacte d’en Tomas Marques. Abans de parlar amb ell
vaig informar-me sobre qui era i em va cridar molt l'atencio el seu historial: va ser
ell qui, amb altres investigadors, van concloure que en Floquet de Neu (el goril-la
albi) havia estat producte d'una endogamia. Quan per fi vam poder parlar, em va
proposar destacar la genética dels animals i persones albins i fer-ne una mica de
recerca. Em va semblar bona idea ja que ho trobava curiés i m'interessava molt.

Metodologia

El treball esta dividit en dues parts. En la primera, la part teorica, comenco parlant
de la pell, la melanina i la seva sintesi, amb 'objectiu de situar-nos per a més en-
davant, quan s’introdueix l'albinisme, ja que és una condicié que afecta majoritari-




ament la pell. La sintesi de la melanina va ser una de les coses que em va captivar
més, aixi com els processos bioquimics que es produien. No n’havia sentit a parlar
mai abans de fer-ne la investigacio. Tot seguit parlo dels conceptes teorics de la
genetica, comencant per definir aquest mateix estudi. També cito que sén els gens,
I'heréencia genetica i els nucleotids i els acids nucleics. Descric l'estructura de 'ADN
i'ARN, abans d’explicar el dogma central de la biologia molecular i el codi genetic.
Després, incloc un apartat destinat a presentar les mutacions. Vaig pensar que era
necessari perque l'albinisme és causat principalment per mutacions. Aixi doncs,
explico que son, i els diferents tipus que n’hi ha, amb els corresponents efectes feno-
tipics i les seves causes. El quart apartat de la part teorica ja el destino a referir-me a
l'albinisme. Primer de tot dic qué és l'albinisme, i posteriorment n'explico les causes i
els simptomes. Llavors vaig trobar imprescindible incloure els tipus d’albinisme que
hi ha, perqué molts de nosaltres no n'estem al cas, i ens pot sorprendre la variabilitat
que ofereix aquesta condicié. Abans d’explicar la consideraci6 social de les persones
amb albinisme, vaig diferenciar el leucisme del vitiligen, i aquests dos de l'albinis-
me. El que em va impulsar a fer-ho va ser que en explicar el tema del meu treball
vaig veure que una gran majoria de persones es confonia entre les tres condicions,

i no volia que als espectadors de la presentacié del meu treball els passés el mateix.
Acabada la part teorica, comenca la part practica. Un conegut d'un familiar meu feia
classes als fills d'una familia la meitat dels quals eren albins. La meva idea era con-
tactar amb la familia, fer-los una entrevista i elaborar un pedigri per saber d’'on pro-
venia l'al'lel que codificava per a aquesta condicié. Malauradament els teleéfons que
vaig aconseguir no eren valids i vam decidir, amb la meva tutora del treball, reorien-
tar la part practica. Finalment, he creat un documental on relato cronologicament

la vida d’en Floquet de Neu i, més cap al final, la genetica d’aquest gorilla. El meu
documental, titulat Una temporada blanca, consta de fotos corresponents a l'audio
que vaig gravar. També hi apareixo jo mateixa durant instants entre foto i foto. Per
elaborar aquest documental vaig haver d'informar-me per saber com es feia. El meu
guid i les parts del documental també estan exposades al treball. Per acabar, i per in-
novar, destino un petit apartat a explicar que és la Musa cuminata i la seva genetica,
la qual també vaig trobar interessant a I'’hora de parlar de poliploidia.

Cos del treball

La paraula albinisme ve del llati «albus», que significa ‘blanc’. L'albinisme és una
irregularitat congenita hereditaria, és a dir, es manifesta des del naixement. Aques-
ta condicié genetica és consequencia de la manca de melanina a la pell o als ulls i
al cabell, i aix0 fa que els albins siguin més susceptibles a les cremades del sol i al
cancer de pell. Lalbinisme és comu en humans i en alguns animals, com ara peixos,
aus, mamifers, amfibis i réptils. La majoria d’espécies albines neixen per sorpresa,




ja que els progenitors no acostumen a presentar la condicié. Es molt important no
confondre-la amb una malaltia, les persones albines no neixen malaltes, només amb
algunes limitacions. Es freqiient relacionar la paraula albinisme amb una persona
d’ulls blaus, pell blanca i cabells clars, pero aquest model només és present en un
terc de totes les persones que manifesten la condicio; per entendre-ho millor: a
Espanya a un interval d’entre 3.000 a 4.000 persones se’ls diagnostica aquesta con-
dicid, pero tan sols 1.000 persones tenen manca de pigment al cabell i a la pell. El
que realment provoca l'albinisme és una deficiéncia visual. En altres paraules, les
persones condicionades geneticament per l'albinisme amb prou feines arriben a un
10-15 % d’agudesa visual, fet que per exemple no els permet conduir.

Les causes de l'albinisme es redueixen a 'heréncia genetica: si ambdoés pares te-
nen el gen Tyrosinasa mutat i es crea una combinacié recessiva (ja que el gen és
recessiu), el fill presentar la condicié. Es a dir, els pares sén portadors sans, ja que
fenotipicament no la manifesten, i per tant hi haura 1 possibilitat entre 4 de tenir
un fill albi.

L'albinisme és degut a una mutaci6 genética situada en cromosomes i gens dife-
rents. Per comencar, hi ha estudis com els del genetista Tomas Marqués que con-
firmen que les mutacions que causen l'albinisme a diversos éssers vius sén totes
diferents. LOAC1 A i B sén producte de la mutaci6 al gen Tyrosinasa; per altra ban-
da, 'OAC2 és la resposta de l'alteracié del gen P al cromosoma 15, el problema és
que encara no se sap quina funcionalitat té el gen P, i aix0 suposa un obstacle per

a descobrir realment queé és el que causa I'albinisme. Respecte a 'OAC3, I'albinisme
d’aquest tipus és degut a la mutacié del gen TYRPI, que esta involucrat en la via

de sintesi de la melanina. Per acabar, 'OAC4 és la mutacio de la transmembrana en
regi6 del gen SLC45A2, que esta implicada en la formacié dels melanocits, la funcié
dels quals podria ser la mateixa que la del gen P, pero encara no se sap del cert.
Ltnic gorilla albi que hem conegut i tingut a l'abast va ser en Floquet de Neu, i va
permetre fer-ne estudis unics que van revelar diferencies genétiques amb altres go-
ril'les. Com que no hi ha més informacio sobre la genética albina que la d’en Floquet
de Neu, I'he explicada centrant-me en ell.

A en Floquet de Neu se li va diagnosticar albinisme oculocutani. Tenia proble-
mes visuals, com ara fotofobia, i també tenia la pell rosada i el pelatge blanc. El
genotip d’aquest goril'la es va comparar amb el genoma huma i es van trobar di-
feréncies que equivalien a mutacions, vint de les quals eren responsables de l'al-
binisme. Es va descobrir, comparant una mutacié en concret amb la seqiiencia de
dos altres goril-les, que la causa de la seva condici6 era la variant d'un nucleotid
situat a la transmembrana de la regié SLC45A2, el qual esta involucrat en 'albi-
nisme oculocutani tipus 4 (OAC4) com hem dit abans. Aquesta variant intercanvia
I'aminoacid glicerina per I'argenina, de manera que també canvia la capacitat de




cobertura de la transmembrana, la qual cosa desencadena molts altres factors
que acaben desenvolupant 'albinisme. Hi ha estudis que proposen que aquesta
variant és la causant de l'albinisme en altres espécies, pel fet que se n’han trobat
proves en investigacions. Més endavant es va trobar que el gen SLC45A2 esta
situat al cromosoma 5 i es transmet per descendeéncia, per tant l'albinisme corres-
pon a una de les modificacions de la genetica mendeliana. A més a més, és un gen
que en el Floquet de Neu es troba en homozigosi, és a dir, que hi ha dues copies
idéntiques del gen, quan en els altres dos goril'les amb els quals es va comparar
el genoma no ho és. Pero, per que va apareixer mutat aquest gen en la descen-
dencia? S’ha comprovat que va ser per causes biologiques, és a dir per endogamia
(entre oncle i neboda o bé entre tia i nebot). El gen mutat ja venia del seu avi, i es
va transmetre per la familia. La prova que assegura aquest incest és el 12 % de
consanguinitat que es va trobar en el seu ADN, el qual tenien congelat, com tam-
bé mostres del seu semen.

Conclusions

Quan vaig comencar el meu treball de recerca tenia tres objectius fonamentals:
coneéixer més la condici6 albina, gaudir fent el treball, ja que el tema el decideixes
perque t'interessa i t'agrada, i finalment, coneixer una persona albina. En haver aca-
bat el treball, he aprés molt més del que m'esperava, perque els conceptes que havia
d’explicar, en concret els fonaments teorics de la genetica, eren més especifics dels
que tenia assolits anteriorment a partir de les classes de biologia. En general, crec
que he complert el primer objectiu que em vaig proposar, perqué en haver acabat

el treball podria explicar tot el que he aprés a algi que no en sapiga res. A més, tots
els temes que he tocat durant el treball han sigut interessants per mi, i aixo ha fet
que fos menys intens i més facil fer-lo; per tant, considero que també he complert el
segon proposit. La tercera meta que em vaig plantejar, i la que em feia més il-lusié,
no I'he pogut realitzar, com he dit abans.

Pel que fa al treball, les conclusions que n’he tret sén que l'albinisme és una
condici6, no pas una malaltia, i que n’hi ha més tipus dels que pensava. Per

a les persones que la pateixen, pot ser dificil afrontar-la i comprendre el que
tenen, perd n’hi ha que ho aconsegueixen i s’hi acaben adaptant. A més a més,
n'existeixen d’altres, similars a I'albinisme, que provoquen el mateix efecte o
semblant, i és per aixd que la consideracié d’ambdues condicions és igual, i la
gent tendeix a confondre-les. A part d’'aix0, he apres com fer un documental, i
quins sén els passos previs a la gravacié: s’ha de redactar el guié, s’han d’es-
collir els plans de gravacié per a cada part... Sense oblidar la part en la qual he
apres a fer servir I'aplicacié per fer films d’aquest tipus, i tots els efectes que
s’hi poden afegir per fer el documental més elaborat.
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