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Ereditatea

Stim cu totii cd toti copiii sea-
mand cu parintii lor sau cu
bunicii si cd fratii si surorile
seamdnd intr-o oarecare masu-
rd. Se pune totusi intrebarea:
cdt de sigur se pot prezice
trasdturile viitorului copil?
Cercetarea detaliatd a ereditdtii
ne oferd cdteva rdaspunsuri la
aceastd intrebare.

BAIAT SAU FATA?
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0 Michael Douglas mosteneste aspecul fizic si
poate si talentul actoricesc al tatalui sau, Kirk.

O Parintele geneticii, Gregor Johann Mendel
a stabilit principiile geneticii in anul 1865.

cu familia” sau “are ochii mamei” ne
referim de fapt la ereditate sau, in lim-
baj stiintific, la geneticd — studiul genelor.
Cea mai buni definitie a genelor este pro-
babil cea in care genele sunt descrise ca fiind
coduri biochimice. Genele sunt entitati foarte
mici. Oamenii de stiintd stiu ci ele sunt pur-
tate de cromozomi — niste structuri mici, cit
un firicel, observabile cu ajutorul microscopu-
ui. Cromozomii se afld in centrul sau nucleul
fiecdrei celule umane. Toate aceste structuri
impreuni realizeazi amprenta chimici
completd a unei persoane.

De fiecare datd cand spunem “seamini

Perechi identice
Fiecare om are 46 de cromozomi, aranjati in 23
de perechi, una din fiecare pereche provenind
din sperma tatilui, celdlalti din ovulul mamei.
Cromozomii unei perechi arati foarte ase-

() Dintre cele 23 de perechi de cromozomi mindtor dar nu sunt identici. Femeile au 23 d
una determina sexul copilului. Barbatii au de perechi identice In timp ce la barbati exist £
cromozomi X si Y; femeile XX. o pereche — cromozomul sexual — care nu b3
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este identic. La femei existd doi cromozomi
mari, in formi de X, in vreme ce la barbati
existi unul Y, avind forma unui cirlig.
Aceast] mici diferentd in strucura celulari
este “cheia” solutionirii dilemei daci copilul
care se va naste va fi bdiat sau fatd. Modul in
care se dispun cromozomii pentru a forma

perechi, este de cea mai mare imporantd.
Fiecare pereche contine gene similare si deci
formele cele mai simple ale ereditdtii se pot
determina din perechile singulare de gene.
Genele care se comport? astfel pot s3 apari
in doul forme diferite, una dominant, cealalti
recesivd. De obicei, genele dominante au ten-

dinta de a se face evidente in constructia fizici
a unui individ, chiar daci sunt prezente de la
un singur périnte. E nevoie de o pereche de
gene recesive — cite una mostenitd de la
fiecare pirinte — pentru ca trisdtura pe care o
poartd si devind evidentd In decursul vietii.

Mostenirea unui singur factor
Geneticienii au identificat un numir mare de
gene dominante si recesive. De exemplu gena
responsabild pentru aparitia parului cret este
una dominanti.

in termeni practici, asta nu inseamnd ci
poti prezice cu sigurantd daci copilul vi va
mosteni pArul buclat. Modul de comportare a
genelor este unul aleator, gena dominant res-
ponsabild pentru aparitia parului cret avind
sanse sensibil mai mari de a transfera aceasti
trisAturd. Principiul de functionare ne poate
ajuta insi intr-un"mod negativ — s intelegem
ci nu ne putem astepta la un copil cu pidr
drept (daci ne-am dori asa ceva) atunci cind
unul dintre pirinti are parul ctet iar celalalt nu.

Aceasti form3 de ereditate, numitd moste-
nire a unui singur factor, este relativ simpla si
ne poate oferi informatii generale asupra si-
natatii si aspectului general al viitorului copil.
Spre norocul nostru, majoritatea trisiturilor
“normale” sunt date de citre genele domi-
nante. Cu toate acestea mai existd si exceptii.

Factorul X

Cromozomii X si Y determini sexul unei per-
soane. Cromozomu!l X mai contine insi si alte
gene care nu au nimic in comun cu caracter-
isticile sexuale ale individului. Aceste gene
sunt cunoscute ca fiind gene legate de sex
deoarece ele sunt mostenite de citre individ,
in acelasi timp cu cromozomul sexual.

O astel de géni este cea care ne permite si
distingem corect culorile. O anumiti gena care
se giseste doar in cromozomul X este cea care
ne face si putem distinge culorile rosu si verde.
Vederea policromatici este o trisiturd domi-
nantd iar daltonismul e recesivi. Daci un

barbat are inscrisi aceast gend in codul siu

O in aceasta familie, genele dominante au
produs trasaturi evidente, ca de exempluy,
ochii mamei si nasul tatalui.
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0‘ Toate trasaturile
noastre se afla sto-
cate in codul nostru
genetic. Gena res-
ponsabild pentru
ochil caprui este
dominanta in com

ochi albastri sau gri
(deasupra 5i dreapta),
Gena responsabild
pentru parul buclat
este dominanta fata
de cea care ne face
sa avemn parul drept

DOMINANTE RECESIVE
Pir cret Pir drept
Pir brunet Par blond
Par neroscat Par roscat
Biirbie ascutits Fir de par dropt

Pir aspru pe corp
Pigmamtatie normala a

Par normal pa corp
Albinsm

pleki
Cehl ciprui Cchi albaytri sau grl
Miopie sau preshitism Vedere normald
Auz normal Surditate
Distingerea normald a Daltonksm
culorilor
Coagularea normali a Hemafilie
sangel
Buze groase Buze subtini
Crchi miarf Ochi mici
Staturd mich Staturd inaltd
Polidactilism, brahidactiism  Degete normale

Tomus muscular normal

Distrofie musculard

Hipertenslune Prosiune normalh a
samgelui
Mental normal Schizofrenie

Temperament nerves Tamperament calm

Il th misdie Genialitate sau ldiotle
Migrene MNarmal

Rexistentd la imbolndviri Predispozitie pentru boli
Splind marita Splink normalh

Colan mbrit Colen normal

Grupa de dinge A sau B Grupa de sange O
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Cl O lista cu
trasituri ereditare
dominante si
recesive. Hemaofilia,

Boala este

acum inteleasa
ca fiind transmisa
prin intermediul

paratie cu cea pentru

{jos i la dreapta).

Sdnge cu Rh negativ

T

genetic, pe singurul siu cromozom X, el este
cu sigurantd daltonist deoarece nu are unde si
aibe si gena cealalti, chiar dacid ea este domi-
nanti. Daci o femeie mosteneste gena daltonis-
mului, efectele ei sunt suprimate de caracterul
dominant al celuilalt cromozom X, asta daci nu
e foarte ghinionisti si ar avea nenorocul de a
mosteni genele anormale ale ambilor pirinti.
In situatia in care un barbat contribuie cu
un cromozom X la o fiici si cu un cromozom
Y la un fiu, rezultd ci un daltonist nu poate
sd transmitd acest defect fiului s¥u. Daci fiul
va fi daltonist, gena trebuie s fi fost transmis3
de la mami care era purtitoarea unei gene
anormale pe unul din cei doi cromozomi X.
Daci mama are o vedere normali, ea are cu
sigurantd o gena normali, pe celilalt cromo-
zom X. in orice caz, fiica barbatului daltonist,
cea care primeste acest cromozom, va fi cu
sigurantd purtitoare a genei daltonismului.
Hemofilia (o boald rari care nu permite
coagularea singelui) este o alti caracteristici
recesivd, in legiturd cu sexul si care se trans-
mite tot prin intermediul cromozomului X. O
femeie poate fi purtitoare a acestei gene si ori
de cite ori va transmite cromozomul unui des-
cendent de sex masculin, va apirea boala. Un
copil de sex feminin va necesita o dozi dubli
de asemenea gene, din partea ambilor parinti,
pentru a fi afectatd de hemofilie. Dat fiind fap-
tul ci gena 1n sine este foarte rard, doza dubli
este practic aproape imposibil si apari.

0 Cromozomii giganti ai musculitei.
Colorantul scoate in evidentd benzi deschise
si inchise de-a lungul cromozomilor. Aceste
benzi reprezinta genele. Genele contin
proiectul unui individ.

Genele recesive, fie ele normale sau anormale,
pot fi “purtate” de oameni de-a lungul intregii
lor vieti, fird ca acestea si devini vreodati
evidente. In acelasi timp, din moment ce ele
existd, sunt transmise din generatie In genera-
tie, dar se pot manifesta brusc in lantul eredi-
tar la oricare dintre descendenti. Daci gena
recesivid este anormali, ea poate reprezenta
un motiv de ingrijorare.

Gene imperfecte
Intrebarea este de unde apar intii genele
imperfecte. Explicatia cea mai simpld este ci
aparitia lor este pur accidentald. in timpul
stadiilor timpurii de producere a celulelor
sexuale (spermatozoidul la birbati si ovulul
feminin) cromozomii sunt reprodusi printr-un
proces chimic. :

in mod inevitabil, in timpul celor citeva mi-
lioane de ori de cite ori acest proces de copiere
are loc, pot si apard si erori. Chiar si numai o
micd schimbare a ordinii elementelor chimice
poate duce la o alterare a mesajului codificat de
gena in cauzi. Daci in timpul fecundirii aceast3
gend se va transmite si urmasul supravietuieste,
mesajul genetic alterat va fi reprodus 1n toate

o boala rara a unei gene
sangelui a afectat si recesive, pe
urmasul masculin al linia feminind
reginel Victoria, de purtitori.

0 Trasaturile normale nu sunt intotdeauna
dominante fata cele anormale. Gena respon-
sabila pentru degetul in plus este dominanta.

celulele urmasilor copilului. Acest fenomen se
numeste mutatie genetici. -

Mutatiile reprezintX o purd intimplare, si ca
toate hazardurile, ele pot fi intAimpliri fericite
sau nefericite. Din nefericire, in interiorul cor-
pului uman, care este un organism foarte com-
plex, schimbirile se produc de obicei spre o
directie negativd. Dar cum genele sunt produse
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prin duplicarea genelor deja existente, daci nu
a apidrut o mutatie, evolutia genelor imperfecte
va fi stopati. Nici chiar noi nu am fi evoluat de
la stadiul organismelor primitive unicelulare si
rasa umani nu ar fi existat niciodat, daci aces-
te procese nu ar fi avut loc.

In procesul evolutiv multe schimbdri in riu
sunt eliminate pe cale naturali. Fie copilul
moare inainte sau la nastere, fie indivizii afec-
tati cedeazd In lupta pentru supravietuire,
fiind astfel eliminati treptat. Dar unele mutatii
reprezintd un avantaj; “mutantii” devin vig-
urosi in detrimentul indivizilor “normali” si
astfel evolutia mai face un pas inainte.

Pericole externe

Rata naturald de producere a mutatiilor geneti-
ce este foarte scizutd. Ea poate insi deveni
mai mare din cauza efectelor dramatice ale
unor elemente chimice sau a radiatiilor. Razele
X si reziduurile nucleare sunt in principal incri-
minate: din aceasti cauzi radiografiile se fac
foarte rar embrionilor in dezvoltare, ovarelor
sau testiculelor si se iau misuri foarte stricte de
protejare a oamenilor impotriva radiatiilor nu-
cleare. Anumite schimbdri, cum ar fi inmultirea
imbolnivirilor de leucemie la copiii care trdiesc
in apropierea centralelor nucleare ne fac si
intelegem cA precautiile nu pot fi niciodata su-
ficiente. In plus, nici unul dintre noi, oriunde
am trli, nu ne putem apira de radiatiile cosmi-
ce care ating pimantul si suntem cu totii vulne-
rabili la alte surse de radiatii naturale, cum ar fi
cele date de elementele radioactive din hrani
si sol. Toate acestea contribuie incet, dar sigur,
la crestere naturald a ratei mutatiilor genetice.

Incrucisarea genetica

Cu toate ci mutatia geneticd este singura cale
de producere a unor noi gene, natura are pro-
pria sa metod3, foarte ingenioasi, de refacere a
perechilor de gene (una de la mami si una de
la tatX). Acest proces de refacere genetici care
creste semnificativ numirul combinatiilor gene-
tice si deci a varietiitii de noi indivizi, se petrece
in timpul meiozei (denumirea stiintifici a pro-
cesului de divizare si multiplicare celular).

ncrucisarea genetici este de multe ori be-
nefici, dar uneori di gres, adiugind buciati
suplimentare la anumiti cromozomi. Acesta este
$i cazul sindromului Down, cind oul fecundat
are 47 de cromozomi in loc de 46. Sindromul
Down apare la 1 din 700 copii nscuti, mai ales
la mame mai in varstd. Copilul afectat (“mon-
goloid”) are trisaturi distincte si poate fi handi-
capat mental sau poate avea serioase dificultti
de invitare.

Penetranta

Problema defectelor mostenite este si mai mult
complicati de faptul ci genele isi manifesta ca-
raceristicile nu doar in sensul dominarii unora
asupra altora, ci si In gradul lor de penetrare,
ceea ce geneticienii numesc penetranti.

Penetranta poate fi slabi sau puternici. De
exemplu, defectul care apare la degete numit
camptodactilie, este produs de o gend domi-
nantd si poate si apard mostenitd printr-un
singur factor. Gradul in care o persoand este
atins3 de aceasti boald poate varia de la rigi-
ditatea mai multor degete (penetranti com-
plet®) pani la rigiditatea unui singur deget
(penetranti partiald).

Daci un individ va mosteni sau nu o anu-
mitd caracteristic, ca hemofilia, depinde doar
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ﬂ Cateva picturi
care reprezintia pe
membri atinsi de
boald ai familiei
regale Habsburg.
Imparatul
Maximilian | 5i fami-
lia lui au suferit
masive mutatii gene-
tice, atat pe plan
fizic cat si mental,
Maxilarul Inferior
era atat de proemi-
nent incat dintii si-
tuati pe acest maxi-
lar erau dispusi mult
in fata celor de pe
maxilarul superior.
Un membru al
familiei, Carol “cel
Vrajit", 8 mostenit
defecte mentale
care erau, la vremea
aceea, considerata
efecte ale vrajilor.

de comportamentul unei singure perechi de
gene. Toate celelalte trisituri, ca de exemplu
iniltimea sau gradul de inteligentd, pot varia
atit de mult incat ele nu pot fi controlate doar
de gene. Aceste trisituri sunt controlate de un
ansamblu de gene care actioneazd impreuni,
numite poligene. Fiecare gend componentd
contribuie cu o micd parte la efectul total.

Poligene
Multe din caracteristicile controlate de poligene,
cum ar fi inAltimea, greutatea sau culoarea pielii
pot fi puternic influentate de mediul de trai. Can-
titatea si tipul de hrani pot contribui de aseme-
nea la infltimea si greutatea individului; expu-
nerea la soare i poate modifica culoarea pielii.

Se poate trage concluzia ci genele si mediul ac-
tioneazi impreund pentru a produce o specie —
rasa umani — capabili si se adapteze unor medii
complet diferite, cum ar fi regiunile inghetate,
polare sau regiunile aride, desertice din Sahara.
" Mediul are rol important si in felul in care
anumite trisaturi, ca de exemplu talentul mu-
zical, sunt puse in evidenti si tind si devini
o caracteristic a unei familii. Nu se stie cat din
acest talent este mostenit genetic si cit
depinde de mediul familial. Acelasi lucru este
valabil si in cazul talentului pentru actorie, a
abilitatilor pentru sport, a talentului literar si al
multor altora. Intrebarea care rimane este: cit
din ceea ce suntem este cauzat de ereditate si
cit e datorat factorilor de influent? externi?

Corpul omenesc 49 — FERTILITATE SI REPRODUCERE _Corpul omenesc 98 — RASK SI BOALA |




