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MONOGENICE

e Q1 O
o o

F2 Genaration YY O OI Yy
Yy O ;n'

Punnett Square

O gena — o proteina — Un caracter

Legile lui Mendel



Gene Alleles
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Homologous Chromosomes

LOCUS - pozitia fixa pe care o gena o coupa intr-un
cromozom

Un locus poate fi reprezentat in populatte de una sau
mai multe alele.

Pentru cele mai multe gene exista o alela preponderenta
in populatie —wild type, de tip salbatic sau alela normala.
Gene Alele — variante alternative ale unei gene ce ocupa

acelasi locus si influenteaza acelasi caracter.
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Genele alele (normale sau anormale) ce ocupa loci omologi pot fi identice sau
diferite.

HOMOZIGOT - gene alele identice (BB sau bb)

HETEROZIGOT — gene alele diferite (Bb sau bB) ,
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| Bb bB |
BB

bb
Heterozygous



La nivelul locilor omologi sunt situate gene ce determina acelasi caracter (gene
alele). Cele doua alele pot fi situate pe autozomi determinand caractere autozomale
sau pe cromozomii sexuali determinand caractere sex-linkate. Cand alelele sunt
identice formeaza o constitutie genotipica homozigota, iar cand acestea sunt
diferite o constitutie genotipica heterozigota. Termenul de heterozigot compus se
refera |a situatia in care locii omologi sunt ocupati de doua alele cu mutatii diferite.

Constitutie genotipica homozigota pentru gena dominanta (1), constitutie genotipica heterozigota (2),
constitutie genotipica homozigota pentru gena recesiva (3)



GENA DOMINANTA - gena si caracterul se

manifesta atat la homozigoti, cat si la
heterozigoti (se noteaza cu o litera

majuscula).

GENA RECESIVA - genacare nu se
manifesta fenotipic la heterozigoti si se
exprima numai in stare homozigota (se

noteaza cu litera mica).
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Genotype Phenotype
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SEGREGAREA GENELOR IN GAMETI

Doua alele ale unui singur locus cromozomial (A1A2), ce
codifica un caracter monogenic, au sanse egale de a segrega in
gameti in timpul meiozei, rezultdnd doua tipuri de gameti: 50%
gameti care contin Al si 50% care contin alela A2 .
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In cazul prezentei a doui caractere diferite, codificate de doui perechi de
gene (A1A2 si B1B2), localizate pe cromozomi diferiti, se pot forma patru
tipuri diferite de gameti (A1B1, A1B2, A2B1 si A2B2), cu aceeasi probabilitate
de 25%. De exemplu: probabilitatea ca un gamet sa primeasca alela Al este de
50% (1/2), probabilitatea ca un gamet sa primeasca B2 este de 50% (1/2), deci
probabilitatea ca un gamet sa primeasca A1B2 este de 25% (1/2x1/2=1/4).



In cazul unui locus heterozigot de pe cromozomii X la o femeie

(XA1XA2), cele doua alele au, de asemenea, sanse egale de a fi cuprinse

in ovule (50%).
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La barbati, exista numai o singura alela X-linkata, care are sansa sa fie
cuprinsa in 50% dintre spermatozoizi .

in acest caz, indiferent de tipul de alela (dominanta sau recesiva), sunt
exprimate fenotipic toate genele cuprinse in cromozomul X — stare
hemizigota.
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Descendentii unui cuplu heterozigot (A1A2) pot prezenta
urmatoarele constitutii genetice, la nivelul unui locus
autozomal:

AlA2 x Al1AZ2

AlAl AlA2 AlA2 A2A2

» 25% homozigoti pentru alela A1,
*  50% heterozigoti A1A2;
« 25% homozigoti pentru alela A2.



Majoritatea caracterelor familiale sunt nonmendeliene, fiind
determinate de interactiunea factorilor genetici (reprezentati de
mai multe gene nealele) cu factorii de mediu, deci ereditatea lor
este multifactoriala.

Forma barbiei, linia de insertie a parului in regiunea frontala,
aspectul lobului urechii, prezenta efelidelor la nivelul fetei,
caracterul de gustator, sistemul ABO, sistemul Rh sunt exemple
de caractere cu transmitere mendeliana.

In prezent, s-a dovedit cd o mare parte dintre aceste caractere
morfologice normale, considerate monogenice, pot fi
influentate de mai multe perechi de gene si/sau modulate de
unii factori de mediu (caractere multifactoriale).



Dupa capacitatea de a simti gustul amar al
feniltiocarbamidei (PTC) sau al feniltioureei,
circa 70% din populatie este alcatuita

din gustatori si 30% din negustatori.

Gene: G (dominanta) si g (recesiva)
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Ereditatea grupelor sangvine

Sistemul ABO

= treialele (9934): A, B si O celype

- Alelele Asi B dominante

- Alela O recesiva
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Precursor glicosfingolipidic

Cromozomul 19

- Fucozil-transferaza

+ L-fucoza
¥
AA, AO Transferaza A ,  Antigenul A
ad + N-acetilgalactozamina
Antigen H
\ Cromozomul 9
Transferaza B , Antigenul B

BB, BO I D-galactoza



P:AO x BO in cazul in care un parinte este cu grupa A,

l iar celalalt are grupa B (ambii heterozigoti),
probabilitatea descendentilor este: 25%

grupa AB, 25% grupa A, 25% grupa B, 25%

AB AO BO OO o
grupa O.

P:AA x BB )
l In cazul in care un parinte este cu grupa A,

iar celalalt are grupa B (ambii homozigoti),
toti descendentii vor avea grupa sangvina
AB AB AB AB AB.



Sistemul Rh

in populatia europeana indivizii Rh+ sunt aproximativ 85%, iar Rh- 15%.

Termenul de Rh+ este dat de prezenta antigenului D.

T T

Importanta sistemului Rh:
- n cazul transfuziilor de sange;
- n cazul bolii hemolitice a nou-nascutului.



Trei gene importante codifica pentru sistemul Rh :

-gena RHD, localizata pe cromozomul 1 (1p34-36), codifica antigenul D, antigen
puternic din punct de vedere imunologic. Gena RHD nu prezinta o alela recesiva,
persoanele Rh- au o deletie a intregii gene RHD, dar pot avea si alte modificari
structurale (litera d nu semnifica un antigen, se utilizeaza in combinatiile genotipice si

semnifica 0 alela nefunctionala);

-gena RHCE, cu localizare tot pe cromozomul 1, prezinta patru forme alelice (C,e;

c,E; C,E; c,e) si determina formarea antigenelor C/c si E/e;

-gena RHAG, localizata pe cromozomul 6p11-21.1, cu rol Tn exprimarea antigenelor la

suprafata hematiilor.



In cazul in care un parinte are Rh+
P:DD x dd (homozigot), iar celalalt are Rh-, toti
l descendentii vor avea Rh+ (heterozigoti).

Dd Dd Dd Dd

P:Dbd x Dd in cazul in care ambii parinti au Rh+

l heterozigoti, probabilitatea descendentilor
este: 75% Rh+ si 25% Rh-.

DD Dd Dd dd



