Diccionari elemental

Un petit diccionari amb els termes mes usuals utilitzats en
Genética mendeliana.

AL-LEL: cadascuna de les possibles formes alternatives d'un gen donat, que difereix
en la seva sequéncia de DNA i afecta a la seva funcid (al seu producte, com RNA o
proteina). Un organisme diploid té sempre dos al-lels de cada gen, que poden ser
iguals (homocigosi) o diferents (heterocigosi).

AL-LEL DOMINANT (DOMINANCIA): sén aquells que manifesten el seu fenotip en
I’hetoricigot. (p.e.: el al-lel mutant P determina el fenotip polidactilia -preséncia
d'un sisé dit en alguna o totes les extremitats- en |'heterocigot P/p (on p seria
I’al-lel normal), de manera que els individus normals sén tots homocigots recessius,

p/p)-

AL-LEL RECESSIU (RECESSIVITAT): son aquells que manifesten el seu fenotip
només en homocigosis, és a dir quan els dos alelos d'un individu sén iguals; pero
queden emmascarats en els heterocigots per I'al-lel dominant (p.i.: els individus
homocigotos per I'al-lel Hbs ( del gen de la B-globina) presenten anémia falciform,
mentre que els heterocigots (amb un al-lel Hbs i un al-lel normal HbA) no presenten
aquesta malaltia o caracter. (Per descomptat els homizigots normals HbA/HbA
també son sans).

AMINOACID: és la unitat basica constituent de les proteines. Existeixen 20
aminoacids essencials distints, components de totes les proteines, cadascun d'ells
codificat per un codon (per una tripleta de nucleotids) segons el codi genétic. Els
aminoacids s'uneixen linealment uneixo a un altre formant polipéptids.

ANOMALIA CROMOSOMICA: qualsevol canvi en I'estructura o en el nombre dels
cromosomes propis d'una cél-lula, individu o espécie.

AUTOSOMA: qualsevol cromosoma del complement cromosomic que no és un
cromosoma sexual. Qualsevol gen en aquests cromosomes s'hereta de forma
"autosomica", és a dir, no importa quin sexe transmet el caracter i afecta per igual
a ambdos sexes de la descendeéncia.

BIOTECNOLOGIA: el conjunt de processos industrials que impliquen la utilitzacié de
sistemes biologics. En molts casos aquests processos impliquen I'Us d'organismes
modificats per enginyeria genética.

CLON: un grup de cél-lules o individus genéeticament identics. Col-loquialment un
individu format per algun procés asexual (de manera que és genéticament igual a
la font de la qual deriva). En Biologia Molecular es diu clonar a la incorporacié d'un
segment de DNA (exogen) en altra molécula de DNA denominada vector que
s'introdueix en una cél-lula (o bacteri) i és capac de replicar-se i produir un nombre
indefinit de copies.

CODO: és una tripleta de nucleotids que codifica un aminoacid o un senyal de
terminacid de la traduccio.



COMPLEMENT CROMOSOMIC/ JOC CROMOSOMIC: és el conjunt dels cromosomes
diferents propi d'un individu o espécie, portador de la informacié genética basica
d'una espécie. Es el conjunt de cromosomes d'un gameta, normalment referit com
“n”. En el cas de I'home 23, un d'ells denominat cromosoma sexual (X o Y). Els
organismes diploids posseeixen dos jocs cromosomics.

CROMOSOMA: és una ordenacié lineal de DNA i proteines (cromatina), és a dir, és
una ordenacio lineal de gens.

CROMOSOMES SEXUALS: son els cromosomes que estan implicats en la
determinacio del sexe de l'individu. En I'nome, es denominen cromosomes X i Y. La
preséncia d'un cromosoma Y determina el sexe masculi. Qualsevol gen en el
cromosoma X mostra un patré concret d'heréncia (denominada Heréncia Lligada al
Sexe) de manera que si un gen té dos al-lels, un de dominant (p.e. normal ) i altre
mutant (recessiu), les femelles heterocigoticas seran fenotipicamente normals
mentre que els mascles (amb un només cromosoma X) que heretin I'al-lel mutant
expressaran el caracter o malaltia propia d'aquest al-lel encara que sigui recessiu ja
que és I'Unic al-lel que tenen d'aquest gen. (p.e.: el gen F8 té dues alternatives
al-léliques (al-lels), I'al-lel normal codifica el factor VIII de coagulacion
(imprescindible per a la correcta coagulacié sanguinia), mentre que I'al-lel mutant
(F8d) és recessiu i no sintetitza el Factor VIII. D'aquesta manera les femelles
heterocigotas F8/F8d sén normals, mentre que els mascles hemicigdéticos F8d/---
son hemofilics.

DIPLOIDS (diploidia): la cél-lula o organisme que té dos jocs cromosomics, és a dir
que porta dues copies de cada gen i de cada sequéncia de DNA (excepte els
cromosomes sexuals que contenen distinta informacid). En el cas de I'nome, cada
cél-lula té 46 cromosomes, 22 parells de autosomes i un parell de cromosomes
sexuals, iguals en la dona (XX) i diferents en I'home (X i Y).

DNA RECOMBINANT: una seqliéncia nova de DNA formada per la combinacio
artificial de dues molécules de DNA de distinta procedéncia. La Tecnologia del DNA
recombinant suposa el conjunt de técniques per a combinar molécules de DNA in
vitro i introduir-la en una cél-lula o organisme on es repliquen i expressen la seva
nova informacio (genética).

DNA: (Acid desoxirribonucléic -ADN-): és el material genétic. Es la molécula que
duu codificada la informacid genética. Esta compost basicament per quatre
molecules diferents anomenades nucledtids iguals entre si llevat de que cadascun
conté una base nitrogenada diferent ADENINA, CITOSINA, GUANINA i TIMIDINA,
pel que a cada nucleotid se li denomina abreviadamente pel nom de la seva base
(A;C;G;T). A nivell d'estructura, el DNA és una doble hélix. Cada hélix és una
cadena de nucleotids en la qual un grup fosfat d'un nucleodtid s'uneix al sucre del
nucleotid seglient. La doble hélix es forma ( i estabilitza) mitjangant ponts
d'hidrogen entre les bases nitrogenades d'una hélix i les d'una altra segons el
principi de complementarietat: I’Adenina sempre s'uneix a la Timina i la Guanina a
la Citosina (de manera que sabent la sequéncia d'una cadena es deduix rapidament
I'altra). Aquesta estructura indica com es replica el DNA, ja que cada base
especifica a la base complementaria. Aquesta és una de les condicions que ha de
complir necessariament com material genétic de transmetre la informacié d'una
cél-lula o d'un individu, als seus descendents. En les cél-lules eucariontes (amb
nucli) les molécules de DNA sempre estan unides a proteines formant la cromatina
gue té diversos nivells de compactacio i forma els cromosomes. La funcié essencial
del DNA (a més de la perpetuacio de la informacié genética) és la transcripcié a una
molécula de RNA que després es traduira en una proteina.



EPIGENETICS: (canvis epigenetics) canvis en les propietats (fenotip) d'una cel-lula
o un individu que s'hereten pero no representen canvis en la sequéncia de DNA.

EUGENESIA: moviment cientific-politic que va comencar a principis de segle a
Anglaterra i pretenia I'aplicacié dels coneixements genétics per a la "millora" de
I'espécie humana. Es basava en |'existéncia de caracters (o gens) "desitjables" i de
caracters (o gens) "indesitjables" de manera que es promovia |'aparellament de les
persones més aptes entre si (eugenesia positiva) i es desaconsellava el de les
persones que mostraven caracters desfavorables (eugenesia negativa).

FENOTIP: és la forma observable d'un determinat caracter o grup de caracters en
un determinat individu. Es a dir és la manifestacié detectable d'un determinat
genotip. Els mateixos gens de vegades produeixen distints fenotips segons en quin
ambient s'expressin.

GAMETA: cel-lula haploid especialitzada la funcié de la qual és fusionar-se amb un
gameta del sexe oposat, per a formar un zigot, que es desenvolupara en un
individu diploid. En mamifers, ovuls i espermatozoides. Son el resultat de la meiosi.

GEN: és la unitat d'heréncia fisica i funcional, portadora d'informaci6 d'una
generacio a la seglent. Es un segment de DNA que conté els elements necessaris
per a la seva funcid que és la produccié d'un RNA o una proteina (o polipéptid).
Inclou regions reguladores en els seus extrems, aixi com les seqliencies codificants
(exons) que determinen la sequéncia de la proteina, seqliéncies no codificants que
es transcriuen a RNA, perd no es tradueixen a proteines i es denominen introns.
Ocupa un lloc especific en el genoma o en el cromosoma cridat /ocus.

GENOMA: és el conjunt de material genetic (DNA) d'una cél-lula, individu o espécie.
En el genoma huma, només el 5% del DNA és codificador (és a dir es tradueix en
proteines), altre 5% té funcions reguladores de I'expressié dels gens, mentre que
del 90% restant es desconeix la seva funcid. La immensa majoria del DNA (en
humans > 99%) es troba en el nucli cel-lular organitzat en cromosomes, pero
alguns organuls citoplasmatics com les mitocondris i cloroplasts (en animals sol
mitocondris) també contenen DNA. En el cas de I'nome, cada mitocondria té
diverses copies d'una molécula circular de DNA que codifica algunes de les
proteines implicades en la produccié d'energia. El conjunt d'aquestes copies de DNA
de totes les mitocondrias d'una cél-lula es denomina Genoma mitocondrial i es
transmet a la descendéncia exclusivament a través de la mare (heréncia materna).
De vegades s'utilitza per a referir-se al conjunt de gens d'un gameta, és a dir, a les
sequiencies de DNA contingudes en un joc cromosomic complet (en aquest cas és
preferible referir-lo com genoma haploid).

GENOTIP: la composicié al-lélica especifica d'una cél-lula o individu, bé per a tots
els seus gens 0, més comunament, per a un o pocs gens.

HAPLOID: individu (o cél-lula) que presenta un Unic joc o complement cromosomic

(n).

HEMICIGOSIS: la condicio d'un gen que esta present en una sola copia en un
individu diploid (p.e. el cromosoma X huma conté molts més gens que el
cromosoma Y. Aquests gens estan en hemicigosis en els mascles que tenen un
cromosoma X i un cromosoma Y).

HERETABILITAT (h?): és la proporcié de la variacié d'un caracter multifactorial en
una poblacié que s'ha de diferenciar en el fenotip. Solament és aplicable a poblacid
i no a individus i per tant no és constant ni immutable. El terme heretabilitat sovint



és mal interpretat ja que no té gens a veure amb I'heréncia ni amb la manera
d'heréncia. El terme "heretabilitat del IQ" (coeficient d'intel-ligéncia) és una
abreviatura de " heretabilitat de les variacions del IQ" i aquest dependra de les
circumstancies socials. Per exemple, en una societat igualitaria s'hauria d'esperar
que el IQ tingués una major heretabilitat que en una societat on I'accés a I'educacid
depengui del lloc o classe social de naixenca. per tant la pregunta (o afirmacio) de
fins a quin punt el IQ (o qualsevol altre caracter multifuncional) és genétic o esta
determinat genéticament, és una pregunta sense sentit a la qual de cap manera
contesta (ni pretén) el concepte d’heretabilitat.

HERENCIA MENDELIANA: es diu que un caracter s'hereta de manera mendeliana
quan la seva transmissié a la descendéncia s'ajusta a les Lleis de Mendel. Sén
aquells caracters que normalment estan determinats per només un gen
(monogénics).

HERENCIA MULTIFACTORIAL: es diu que un caracter (o un fenotip) és multifactorial
quan es produeix com resultat de la interaccié de factors genétics i de factors
ambientals (p.e. un fill de pares alts és mes probable que sigui alt que un fill de
pares baixos, pero els factors ambientals com la nutricid sén fonamentals en el
fenotip final).

HETEROZIGOT: individu (o cél-lula) que té dos al-lels distints (del mateix gen) en
els cromosomes homolegs (en les espécies diploids).

HOMOZIGOT: individu que presenta dos al-lels iguals en les dues copies dels
cromosomes homolegs.

INACTIVACIO DEL CROMOSOMA X: procés pel qual la major part dels gens del
cromosoma X s’innactiven en el desenvolupament embrionari primerenc de les
femelles de mamifers (en general ) per a igualar la dosi génica amb els mascles
gue només tenen un cromosoma X. Aquesta inactivacio es produeix a |'atzar de
manera que en unes cél-lules o teixits el cromosoma X inactivado sera un (p.e. el
d'origen matern) mentre que en altres cél-lules i teixits sera I'altre (el X d'origen
patern). En les femelles, els dos cromosomes X només estan actius simultaniament
en les primeres divisions embrionaries i en les cél-lules germinals que donaran lloc
als gametes i per tant a la descendeéncia.

ENGINYERIA GENETICA: es refereix al conjunt de técniques de laboratori i
industrials que s'usen per a alterar la informacio geneética dels organismes.
Aguestes técniques impliquen la manipulacié de gens per vies distintes de les
naturals.

LOCUS (locus génic): és el lloc especific en un cromosoma on es localitza un gen.

MEIOSI: Divisié cel-lular especial en la qual després de dues divisions successives
del material genétic, sense que entre elles hagi hagut duplicacid, es produeixen 4
cel-lules diferents entre si i diferents a les quals les va originar. Aquestes cél-lules,
anomenades gametes, tenen la meitat del nombre cromosomic de I'espécie i la
meitat de I’ADN.

MITOSI: Procés final pel qual el nucli d’'una cél-lula es divideix en 2 nuclis fills iguals
entre si i iguals als de la cél-lula que els origina.

MOSAIC: un individu o un teixit compost per cél-lules amb diferent contingut
genétic o cromosomic (p.e:. és relativament freqlient (5% del total de casos)
I'existéncia d'individus que presenten tres copies del cromosoma 21 (en lloc de dos,



que seria el normal en una espécie diploid) en algunes céel-lules o teixits, mentre
gue la resta sén normals (amb 46 cromosomes). Aquests individus presenten
algunes de les caracteristiques fenotipiques propies de la sindrome de Down,
encara que en general els seus simptomes sén més lleus que aquells que presenten
I'anomalia (47 cromosomes, +21) en totes les seves ceél-lules.

MUTACIO: qualsevol canvi en la seqiiéncia de DNA (d'un gen, generalment).

MUTAGEN: qualsevol agent fisic o quimic que produeix canvis en el DNA
(mutacions).

NUCLEOTID: la unitat basica que compon els acids nucleics (DNA i RNA). Cadascun
esta compost al seu torn per una base nitrogenada (A;T;U;C;G) un sucre i un grup
fosfat.

PCR. (Reaccio en cadena de la polimerasa): és una técnica per a copiar una
seqliencia de DNA fins a obtenir la quantitat desitjada (normalment una quantitat
que permet el seu estudi i caracteritzacio).

PROTEINA: sén les molécules que construeixen les cél-lules i individus. Estan
compostes per una o més cadenes de polipéptids, que al seu torn estan compostes
per una cadena lineal d'aminoacids. En general, un gen codifica un polipéptid o
proteina (si aguesta esta composta per un només polipéptid).

RECOMBINACIO: és el procés pel qual una cél-lula o un individu genera una
descendeéncia (progenie) amb una combinacié de gens distinta a qualsevol dels
parentales dels quals prové.

RNA: (Acid ribonucléic -ARN-). Es un compost de nucleotids i per aixd presenta
algunes similituds amb el DNA perod: a) el sucre dels nucleotids és distint (ribosa en
lloc de desoxirribosa), b) les cuatros bases nitrogenades sén A,C,G i Uridina en
comptes de Timidina. c) La seva estructura és una cadena senzilla de nucleotids i
no una doble helix. Hi ha essencialment 3 tipus de RNAs:

1. RNA missatger (mRNA): que es produeix a partir del DNA i conté la
informacié que ha de traduir-se a proteines. La seqliéncia de bases del
mRNA determina la seqliéncia d'aminoacids de la proteina segons el codi
genetic, que cada 3 nucleotids (tripleta) codifica un Unic aminoacid (o
determina on ha d'acabar la proteina).

2. RNA ribosomic (rRNA): sén molécules de RNA la funcié de les quals és
combinar-se amb un grup de proteines especifiques per a formar els
ribosomes que és on es realitza precisament la sintesi de proteines.

3. RNA transferidor (tRNA): és un grup de petites molécules de RNA cadascuna
amb especificitat pel seu aminoacid concret. Aquestes molécules duen els
aminoacids al ribosoma on s'uneixen a la cadena proteica que s'esta
sintetitzant durant la traduccio.

SINDROME: és un grup de simptomes que concorren alhora i caracteritzen una
malaltia.

TRADUCCIO: és la sintesi d'un polipéptid o proteina a partir d'una molécula de RNA.

TRANSCRIPCIO: consisteix en la sintesi d'una molécula de RNA a partir d'una
molécula de DNA.



TRANSGENICS: organismes (animals o plantes) en el genoma de les quals s'ha
inserit un gen d'altra procedéncia (denominat transgen) per a produir una proteina
(o un caracter en general) que I'organisme no produix de manera natural.

ZIGOT: és la cél-lula formada per la fusié d'un ovul i un espermatozoide i que
després es dividira mitoticament per a donar lloc a un individu (diploid).



