TEMA 5. GENETICA UMANA

1. Omul — obiect de studiu al geneticii

2. Ereditatea caracterelor monogenice

3. Ereditatea caracterelor poligenice

4. Ereditatea caracterelor inlantuite cu sexul

1. OMUL - OBIECT DE STUDIU AL GENETICII

In lumea vie legile geneticii au un caracter universal si sunt valabile inclusiv si pentru om. Genetica umani
S-a constituit si s-a dezvoltat tindnd cont de anumite particularitati specifice care creeaza dificultiti In studierea

ereditatii si variabilitatii omului. Acestea sunt urmatoarele:

e imposibilitatea realizarii unor incrucisari directionate intre oameni pentru analiza lor genetica;

e numarul mic de descendenti;
e imposibilitatea utilizarii mutagenezei experimentale la om;
e maturizarea sexuala tarzie;
[ )
parinti diferiti;
[ )

cunoasterea partiala a modului de expresiei caracterelor ereditare ale omului;

e un numar relativ mare de cromozomi (2n = 46) care se deosebesc greu intre ei.
Cu toate acestea, genetica umana se dezvoltd intr-un ritm rapid datorita perfectionarii metodelor de

cercetare, cunostintelor si experientei dobandite de biologi si medici.

2. EREDITATEA CARACTERELOR MONOGENICE

imposibiltatea asigurarii unor conditii egale si strict controlate pentru cresterea descendentilor nascuti de la

La om, ca si la toate celelalte organisme eucariote, materialul genetic este reprezentat de ADN care
formeaza cu proteine de structura (histone) cromozomi (fig. 5.1; fig. 5.2).
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Fig. 5.1. Structura unui cromozom
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Fig. 5.2. Cariotipul uman
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Genele pot exista in doud sau mai multe forme alternative, care determind diferite expresii fenotipice ale
aceluiasi caracter. Aceste variante de gena care pot determina diferite variante ale unui caracter (ochi caprui/ ochi
albastri) si ocupa aceeasi pozitie pe cromozom se numesc alele sau gene alele (fig. 5.3). Genele care ocupa pozitii
diferite pe cromozomii omologi sau sunt localizate pe cromozomi diferiti se numesc gene nealele.
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Fig. 5.3. Gene alele G-g; Gene nealele G-W.

Organismul care are doua alele identice pe acelasi locus (pozitie) al cromozomilor omologi (G-G sau g-g;
W-W sau w-w) se numeste homozigot, iar organismul care are doua alele diferite (Gg; Ww) —heterozigot.

Caracterele umane pot fi determinate de o singura gena (monogenice) sau de 2 sau mai multe gene si mediu
(poligenice). In tabelul 5.1 sunt prezentate unele caractere umane monogenice.

Tabelul 5.1. Caractere monogenice autozomale

Caractere dominante (A)

Caractere recesive (a)
Ochi negri/caprui Ochi albastri/verzi
Ochi mari Ochi mici
Par negru/castaniu

Par deschis la culoare

Par carliontat

Par ondulat

Par ondulat

Par drept
Nas coroiat Nas drept
Nas mare Nas mic
Prezenta pistruilor Absenta pistruilor
Dreptaci Stangaci
Factor rhesus pozitiv

Factor rhesus negati

Genele dominante se manifestd la indivizii heterozigoti, iar genele recesive sunt inhibate si nu se
expreseaza la heterozigoti. Bundoara, culoarea ochilor la om se transmite prin ereditate in felul urmator:

A — ochi caprui
A — ochi albastri

P:Q AA x J aa =

Fi
A g a
A Aa
caprui

P:Q Aax d Aa=

F2
NG A a
A AA Aa
caprui caprui
a Aa aa
caprui albastri

Genele alele pot interactiona intre ele si s producd fenotipuri specifice. Un astfel tip de interactiune se
observa in cazul mostenirii grupelor sangvine umane dupa sistemul ABO.

Acest sistem se bazeazd pe prezenta sau absenta antigenelor A si B pe suprafata eritrocitelor si a

anticorpilor a si B 1n serul sangvin. Persoana care are in sange fie unul, fie ambii anticorpi nu poate primi sange

care contine antigenele corespunzitoare, deoarece se va produce aglutinarea globulelor rosii. Grupa sanguina este

determinatd de trei alele ale unei gene: I*, IB, I°. Primele doud alele sunt dominante, iar a treia este recesiva in

raport cu primele doud. Interactiunea a doud alele (I* si I®) ale unei gene I determind aparitia unui nou fenotip —

grupa IV sau grupa AB . Organismul heterozigot, genotipul 121, confine ambele gene in stare functionald, iar acest
fenomen se numeste codominanta.



Q - TAIA-(I)

4 TBIB - (ITI)
P:Q MM x & IBIB =
Fi
A d B
1A IMB- 1V

Un sir din trei Sau mai multe forme alternative ale unei gene, care ocupa acelasi locus pe un cromozom si
determind o manifestare diferita a caracterului respectiv, se numeste alelism multiplu. Alelele multiple apar in urma
mutatiilor succesive ale unei gene dintr-un anumit locus. Insa fiecare individ poate avea cel mult doui alele din
acest sir. Structura genotipica a grupelor sangvine este prezentata in tabelul 5.2.

Tabelul 5.2. Grupele sangvine in sistemul ABO

Fenotipul (grupa) Genotipul Antigenele Anticorpii
I 1°1° - o B
1 IAIA; 1A1° A B
11 1B15; 1B]° B a
[\ 1418 AB -

Sistemul ABO trebuie sa fie luat in considerare la transfuzia de sange.
3. EREDITATEA CARACTERELOR POLIGENICE

Multe caractere umane sunt determinate de 2 sau mai multe gene care interactioneaza specific. Genele care
conditioneazi formarea unuia si aceluiasi caracter cantitativ se numesc gene polimere, iar fenomenul — polimerie.
Intr-un sistem de gene multiple sunt alele active, cu expresie fenotipica, simbolizate cu majuscule Az, Az, As....An
si alele inerte sau pasive fara efect asupra fenotipului, care se noteaza cu minuscule ai, 8z, as...an.

Fenomenul de insumare a efectelor partiale ale alelelor din mai multe perechi de gene implicate Tn expresia
unui caracter cantitativ poarta denumirea de aditivitate.

Pigmentatia pielii la om este controlatd de un sistem de gene multiple polimere. Se considera ca diferentele
intre rasa albad si cea neagra ar avea la bazid doud gene multiple (P1P1P2P2> si pipip2p2), care prin actiunea lor
contribuie la dezvoltarea aceleiasi caracteristici si au un efect aditiv, determinand astfel acumularea pigmentului
melanina In pielea omului. Continutul acestui pigment variaza la diferite grupe umane: 0 - 11% la albi, 12 - 25% la
mulatri deschisi, 26 - 40% la mulatri tipici, 41 - 55% la mulatrii inchisi si 56 - 78% la negri.

P: © P.PIP.P: -~ megresi x 3 ppupips — alb = . BB UIGER

P: QP1p1P2p2 x & P1ipaPapa= Fo

AL P1P> P1p2 p:P2 p1p2
PiP. | PiPiPoP;
negru
Pip2 P1p1p2p2
mulatru
deschis
p:P2 p1p1P2p2
mulatru
deschis
P1p2 P1p1p2p2 P1p1P2p2 P1P1P2P2
mulatru mulatru alb
deschis deschis

Asadar, gradul de expresie a pigmentatiei pielii la om depinde de numarul genelor active in genotip.
4. EREDITATEA CARACTERELOR TNLANTUITE CU SEXUL
Cariotipul uman include 46 de cromozomi, dintre care 44 de autozomi si 2 cromozomi sexuali (XX sau

XY). Organismele de sex masculin si feminin la om se deosebesc printr-o pereche de cromozomi, care se numesc
cromozomi ai sexului. La drozofila si la mamifere sexul feminin este homogametic — celulele somatice au doi




cromozomi ai sexului identici din punct de vedere structural si functional - XX, iar sexul masculin este
heterogametic — celulele somatice au doi cromozomi diferiti - XY (fig.5.2).
Caracterele inlantuite cu sexul sunt determinate de genele localizate in
cromozomii sexului X si Y. Cromozomii X §i Y au sectoare omoloage in care
genele sunt reprezentate de doud alele. Totodata, atat in cromozomul X, cat si
in cromozomul Y sunt sectoare neomoloage. Aceste portiuni ale
cromozomului X contin gene care n-au alele in cromozomul Y (gena
hemofiliei clasice la om, gena daltonismului, gena distrofiei musculare
Duchenne). In acelasi timp, pe sectorul neomolog al cromozomului Y sunt
localizate gene care n-au alele in cromozomul X (gena care determina
cresterea parului pe marginea pavilionului urechii la om). Acestea se transmit Fig. 5.4. Caracter holandric
prin ereditate doar pe linie paterna — de la tata la fiu.

Indivizii diploizi care poseda intr-un anumit locus doar o singurd alela dintr-o pereche se numesc
hemizigofi. La organismele de sex feminin, o gena recesiva inlantuitd cu cromozomul X, se manifestd doar in stare
homozigota, iar la organismele de sex masculin care au un singur cromozom X, caracterul recesiv se manifesta in
prezenta unei singure alele recesive.

Genele inlantuite cu cromozomul X se transmit de la tata doar indivizilor de sex feminin, iar de la mama —
in egala masura intre indivizii de sex masculin si feminin.

X" — coagulare normala a sangelui
X" — hemofilie

P: OXH XN x IXMY > Fy

o\ & xXH Y
xH XHXH — XAy —
sanatoasa sanatos
xh XHXh— Xy —
sdnatoasa hemofilie




