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CAPITOLUL 1
DEZVOLTAREA GENETICII CA STIINTA

1. 1. OBIECTUL GENETICII

Genetica este stiinta care studiazd ereditatea si variabilitatea organismelor. Genetica explica
mecanismele de inregistrare, de modificare si de transmitere a informatiei ereditare din generatie in
generatie, precum §i procesul interactiunii genotipului cu mediul.

Denumirea de genetica provine de la cuvantul grecesc gennao care inseamna ,,a da nastere, a
genera ,,. Termenul de geneticd a fost introdus in biologie in anul 1906 de catre W. Bateson la
Conferinta a I1I-a internationald de hibridare si ameliorare a plantelor de la Londra.

Ereditatea (hereditas — a mosteni, lat.) este proprietatea organismelor de a da nastere unor
descendenti asemandtori lor. Mai poate fi definitd ca fenomenul transmiterii din generatie in
generatie a caracterelor sau procesul transmiterii informatiei genetice de la parinti la urmasi.
Unitatea elementara care conditioneaza transmiterea si manifestarea caracterelor a fost numitd genda
in anul 1906 de catre geneticianul danez W. Johannsen. Alaturi de genele care se afld in cromozomi
si determind ereditatea cromozomald, existd §i unitati ereditare situate la nivelul citoplasmei,
denumite plasmagene, care determind ereditatea citoplasmatica. Totalitatea factorilor ereditari ai
unui organism poartd numele de genotip.

Genele si plasmagenele au o mare stabilitate si sunt capabile sd se autoreproduca fidel ( functia
autocataliticd a genei). In acest sens ereditatea constituie elementul conservativ al lumii vii.

Daca se compara descendentii din cadrul unei rase, soi etc, se constatd unele deosebiri intre
indivizi, dar si fati de parinti. In naturd nu existi doi indivizi identici, unicitatea fiind o
caracteristicd de baza a lumii vii. Aceasta inseamna ca organismele prezinta variabilitate.

Variabilitatea reprezintd proprietatea organismelor vii, cu diferite grade de inrudire, de a se
deosebi intre ele in plan morfologic, fiziologic, biochimic etc. Diferentele intre indivizi pot fi
determinate de mutatii §i recombinari ale materialului genetic (variabilitate ereditard) si de
influenta conditiilor de mediu (variabilitate neereditard). Totalitatea insusirilor morfologice,
fiziologice, biochimice si de comportament ale unui organism poarta numele de fenotip.

1. 2. APARITIA SI DEZVOLTAREA GENETICII

Desi genetica ca stiintd a aparut la inceputul secolului al XX-lea, fenomenele ereditare au
constituit una din preocuparile vechi si permanente ale omului.

In unele scrieri si desene ale popoarelor antice (egipteni, indieni, asirieni, greci, romani etc) se
gasesc indicatii cu privire la selectia plantelor si animalelor. O dovada a acestor preocupari o
reprezinta sculpturile egiptene vechi de 6000 de ani, in care sunt prezentate pedigreele mai multor
generatii de cai, cu indicatii referitoare la modul cum se transmit la urmasi forma capului si a
copitei.

In secolul XIX se intensifica interesul pentru ereditate si incepe elaborarea de teorii corpusculare.
Una dintre primele teorii corpusculare a fost elaboratd de Ch.Darwin in 1868 sub denumirea de
teoria pangenezei. Conform acesteia, mostenirea caracterelor se realizeaza prin intermediul unor
particule denumite gemule, care migreaza din toate partile organismului si pe care sangele le
transporta in celulele sexuale, ele transmitandu-se Tn urma fecundarii la urmasi. Aceasta conceptie
este o reinoire a teoriei panspermiei enuntate de Hippocrates.

Apogeul teoriilor corpusculare il reprezintd teoria plasmei germinative, elaboratd de August
Weismann in perioada 1875 — 1876 si definitivata in 1902. Aceasta teorie sustine cd organismul este
format din doud parti deosebite calitativ : soma sau corpul si substanta ereditard denumita
germoplasma sau plasma germinativa. Ea reprezintd substratul care prin intermediul celulelor
sexuale asigurd transmiterea ereditara a caracterelor.



Biologul si matematicianul Gregor Mendel este considerat fondatorul si parintele geneticii. El a
efectuat cercetari bazate pe hibridari experimentale la mai multe specii : mazére, porumb, fasole etc.
Ca urmare a elaborat feoria factorilor ereditari conform careia fiecare caracter al organismului este
determinat de o anumita particuld materialda denumita factor ereditar ( gend ), localizata in nucleu si
care se transmite la urmasi prin intermediul gametilor (celulelor sexuale). Modul de manifestare al
caracterelor in generatiile F1, F2 si in generatiile urmatoare, l-au determinat pe Mendel sa emita
concluzii universal valabile, ulterior au fost ridicate la rangul de legi ale ereditatii.

Aparitia geneticii ca stiintd este determinatd de trei biologi si anume Hugo de Vries ( 1848 —
1935 ), Carl Correns ( 1864 — 1933 ) si Erich Tschermac ( 1871 — 1962 ), care in anul 1900, au
redescoperit independent concluziile Iui Gregor Mendel.

Contributii semnificative la dezvoltarea geneticii au avut experientele lui Thomas Hunt Morgan
si colaboratorilor lui, care au efectuat cercetari la Drosophila melanogaster i au emis trei teze :
plasarea liniara a genelor pe cromozomi; fenomenul de linkage complet si fenomenul de linkage
incomplet.

In dezvoltarea geneticii moderne, rolul hotarator l-au avut cercetitorii americani O.T.Avery,
C.M.MacLeod si M.McCarty care descopera rolul genetic al acidului dezoxiribonucleic ( ADN )
din cromozomi, explicand astfel fenomenul de transformare genetica la bacterii sesizat de F.Grifftch
(1928).

In 1953, J.D.Watson, F.H.C.Crick si M.H.F.Wilkins stabilesc modelul de alcituire al ADN-ului,
ceea ce a dus la impulsionarea cercetdrilor privind acizii nucleici.

Mai tarziu rezultatele se succed rapid, astfel s-a descoperit rolul si structura ARN-ului, existenta
unui limbaj genetic — codul genetic, structura genelor, sinteza proteinelor si reglajul genetic al
sintezei proteice etc.

Dupa anul 1970 s-au dezvolatat considerabil cercetarile de inginerie gemetica. Acest nou
domeniu a dus la : izolarea si sinteza artificiald a genelor, transferul intra- §i interspecific al genelor,
uneori chiar de la organisme procariote la cele eucariote §i viceversa, manipularea materialului
genetic la nivel celular prin realizarea de haploizi prin androgeneza si ginogeneza experimentald la
plante, hibridarea intre celule vegetale si animale, alcdtuirea hartilor genetice la mai multe specii
inclusiv pentru om (2005) etc.

Ingineria genetica are implicatii profunde de ordin fundamental si aplicativ, mai ales in crearea
de noi forme vegetale si animale de importantd economicd, in realizarea de microorganisme
capabile sa sintetizeze aminoacizi, proteine, hormoni,vitamine, antibiotice etc, in realizarea terapiei
genice cu importantd Tn medicina umana §i veterinara.

Putem concluziona pe baza celor prezentate marea importanta a geneticii si faptul cd genetica
devine o necesitate nu doar pentru specilistii din domeniul biologiei, agriculturii, medicinei.

CAPITOLUL II.
EREDITATEA CARACTERELOR CALITATIVE

1 EREDITATEA MENDELIANA

Dupa cum este bine stiut, multad vreme a persistat teoria mostenirii directe a caracterelor,
care a avut adepti si sustindtori pana la sfarsitul secolului al XIX — lea. In plus, ea a fost modificata
si adaptata la unele teorii corpusculare ale ereditatii, in sensul cd toate particulele materiale din
diferite parti ale organismului migreaza in gameti prin care apoi, se transmit la urmasi.

Desi hibridarea se practica de foarte multd vreme ( practic odatd cu introducerea in cultura a
plantelor), iar cercetérile de hibridare dirijatd la numeroase specii s-au inmultit n secolele al XVIII
— lea si al XIX — lea, nu s-a reusit schimbarea profundd a conceptiilor despre ereditate. Uneori,
cercetatorii au efectuat hibridari chiar la mazare cu mult timp inaintea lui Mendel, dar nu au putut
explica si interpreta rezultatele experientelor, rezumandu-se la simple constatari.



Primele experinete de hibridare la diferite specii de plante au fost incepute de Mendel 1n anul
1857, in gradina manastirii din Brunn (astazi Brno din Slovacia). Astfel, el a efectuat incrucusari la
numeroase specii de plante ca: Pisum, Phaseolus, Zea, Anthirhinum, Melandrium, Ipomoea,
Verbascum, Hieracium, etc., preferind in mod deosebit mazirea care oferd o serie de avantaje.in
1865 prezintd rezultatele experimentale si concluziile la care a ajuns, la doud conferinte ale
Societatii de Istorie Naturald din Brunn. Comunicarile au fost publicate intr-o lucrare de 48 pagini
in anul 1866 1n analele societatii, sub titlul: “Versuche uber Pflanzenhybriden” (“Cercetarile privind
hibridarea plantelor”).

Gregor Mendel 1822-1886

o e Desi rezultatele cercetarilor lui G. Mendel au fost publicate intr-o revista
i de prestigiu si de mare circulatie, nu au produs senzatie in lumea biologilor
de atunci, care pe de o parte nu au putut sesiza esenta §i importanta
descoperirilor, iar pe de altd parte Mendel era considerat un cercetator
amator. Astfel, concluziile lui Mendel au ramas nerecunoscute pana in anul
1900, cand au fost descoperite si ridicate la rangul de legi ale ereditatii,
moment care marcheaza aparitia geneticii ca stiinta.

In conceptia geneticii clasice caracterele mendeliene (calitative) sunt acelea care prezinti
fenotipuri distincte (contrastante) si sunt controlate de gene majore (mendeliene) dupa regula “ o
gend — un caracter “ (conditionare monogenicd). Unele gene majore au efecte pleiotropice, adica o
gend controleaza simultan mai multe caractere calitative, ceea ce reprezinta, evident, o abatere de la
regula generald amintitd mai sus.

In F, toate plantele hibride sunt uniforme, avand acelasi fenotip. In F,, caracterele calitative
segregd in clase discontinue, cu fenotipuri distincte si usor detectabile, datorate ambelor alele.
Marea majoritate a caracterelor calitative au heritabilitatea mare, fiind putin influentate de mediu.

2. EREDITATEA CARACTERELOR iN CAZUL MONOHIBRIDARII

In studiul ereditatii si variabilititii se foloseste pe scara largd metoda hibridologicd. Aceasti
metodad a permis lui Gregor Mendel sa formuleze principalele legi ale ereditatii si sa pund bazele
geneticii, ca stiinta biologica.

In cercetarile sale, Mendel a folosit cu precidere mazirea, planti anuali care ofera numeroase
avantaje pentru studiul ereditatii si variabilitatii caracterelor calitative:

e avand flori hermafrodite cu polenizare strict autogama (cleistogama), mazarea s-a dovedit un
“obiect” potrivit pentru analizele genetice, folosind la incrucisare forme pure din punct de vedere
genetic;

¢ fiind o planta anuala se pot urmadri relativ repede descendentele in generatii succesive;

e structura morfo — anatomicd a florii permite realizarea cu destuld usurintd a hibridari
sexuale;

e mazirea are numeroase soiuri (varietati care se deosebesc prin unul sau mai multe caractere
contrastante).

Mendel a folosit pentru incrucisare 22 de soiuri pure (din cele 34 luate in studiu), la care s-au luat
in considerare 7 caractere alelomorfe (forma bobului, culoarea bobului, forma pastdii uscate,
culoarea pastaii necoapte, culoarea cotiledoanelor, pozitia florilor pe planta si lungimea tulpinii).

Inainte de a descifra determinismul genetic al caracterelor si mecanismele de transmitere ale
acestora la urmasi, consideram ca este util sd definim, cativa termeni de baza, folositi frecvent in
explorarea acestor fenomene.

Hibridarea reprezintd metoda care permite obtinerea de plante hibride (hibrizi). Ea constd in
principal, in doud operatii: castrarea formei mama si polenizarea cu polen de la forma tata.

Hibridul reperezintd un organism rezultat prin hibridarea (incrucisarea) a doi sau mai multi
genitori (parinti) diferiti prin anumite caractere. Hibridul Intruneste caractere de la parinti folositi la



incrucisare. Parintele mama se noteazd cu @, iar parintele tatd cu . Parintii se noteazd cu Py si,
respectiv Py, iar generatiile hibride (filiatiile) cu Fo, Fy, F»,......, Fy.

Incrucisarea unor forme parentale care se deosebesc printr-o singurd pereche de caractere se
numeste monohibridare, iar incrucisarea unor indivizi care se deosebesc prin doua sau mai multe
perechi de caractere se numeste dihibridare si, respectiv, polihibridare

Schematic, realizarea unei hibridari sexuale se prezinta astfel:

Anul I (Fg) P, x P;
in care
P, si P, = parintii (genitorii)
F, = generatia in care se face
Anul I F, hibridarea
F] X F]
F; = prima generatie hibrida
l F, = a doua generatie hibrida
Anul III F,

Mendel a observat cd majoritatea caracterelor studiate la soiurile de mazdre au doud forme
distincte de manifestare, adica opuse sau contrastante. Aceste forme de manifestare alternativa ale
aceluiasi caracter au fost denumite ulterior alele. Unele caractere prezinta mai mult de doua forme
alternative de manifestare, reprezentdnd fenomenul de alelism multiplu. La organismele diploide
existd pentru fiecare caracter (factor ereditar) doua alele, care pot fi de acelasi fel si indivizii sunt
puri sau pot fi diferite si indivizii sunt impuri. In acest caz, la indivizii impuri (heterozigoti) intre
cele doud alele pot apare diferite relatii, atdt intre alelele mutante din cadrul unei serii de alele
multiple. Mai jos, prezentdm principalele relatii alelice in cazul monohibridarii, unele dintre ele,
fiind observate si explicate de Mendel.

2.1. TIPURI DE RELATII INTERALELICE LA MONOHIBRIDARE
2.1.1 DOMINANTA SI RECESIVITATE (DOMINANTA TOTALA)

Daca fenotipul unui heterozigot se datoreaz numai uneia dintre alele Tnseamna ca intre cele doua
alele exista o relatie de dominanti — recesivitate (dominanti totald sau completd). In acest caz
hibridul F, (Aa) are acelasi fenotip cu parintele homozigot dominant (AA) sau altfel spus, Aa = AA
(din punct de vedere fenotipic).

Exemplu: Incrusand doua soiuri pure de mazire, unul cu boabe galbene si celilalt cu boabe
verzi, Mendel a obtinut in F; numai plante cu boabe galbene. Acest caracter 1-a denumit dominant,
in timp ce caracterul pereche care nu s-a manifestat l-a denumit recesiv.

Cu aceastd ocazie, Mendel a constat uniformitatea plantelor hibride in F;.

Prin autopolenizarea plantelor din F; a obtinut in generatia a doua ( F,), atat plante cu boabe
galbene, cat si plante cu boabe verzi, In proportie de 3:1. Acest fenomen constatat in F, a fost
denumit de Mendel segregare sau disjunctia caracterelor (genelor).

Mendel a explicat segregarea prin prezenta sub forma de pereche a fiecarui factor ereditar (gena)
in celulele parentale si separarea acestora in timpul meiozei, cand fiecare gamet primeste numai un
singur factor ereditar (gena) din perechea respectiva, intrucat parintii sunt puri, fiecare parinte va
produce un singur tip de gameti. Gametii se unesc in timpul fecundarii si rezulta plante hibride (F)
in care factorii ereditari (genele) se alatura din nou in perechi. Cand plantele hibride din F,
formeaza la randul lor gameti, factorii ereditari se separd din nou, rezultand de data aceasta doua
tipuri de gameti. Prin unirea la intamplare a gametilor rezultati, dar cu aceeasi probabilitate, se
obtine generatia a adoua de indivizi (F;) cu patru combinatii de factori, la care se constatd
segregarea factorilor ereditari in doud grupe fenotipice (3:1) si trei grupe genotipice (1:2:1).



Plantele care poseda un singur tip de factori ereditari (alele) sunt pure din punct de vedere genetic
si se numesc homozigote (AA = homozigote dominante §i aa = homozigote recesive). Plantele
hibride din F; poseda ambii factori ereditari (alele) si se numesc impure sau heterozigote (Aa). La
plantele heterozigote se manifestd numai caracterul dominant (A), in timp ce caracterul pereche
recesiv (a) rimane in stare ascunsi. In felul acesta, Mendel a definit notiunea de fenotip, care
exprima insugirile morfologice, fiziologice, biochimice si de comportament ale unui organism
(individ) si notiunea de genotip care reprezintd totalitatea factorilor ereditari (genelor) continuti de
un organism.

Simbolizarea alelelor dominanate se poate face cu majuscula (A), care indica initiala carcterului
(asa cum s-a procedat mai sus) sau cu minusculi, indice + (a") sau numai cu semnul +.

(13

Alelele recesive se noteaza de reguld cu minuscula (a) sau dupa caz, cu semnul “ —,

Fig. 2.1.Schema unei monohibridari pe baza de dominanta si recesivitate

Boabe galbene Boabe verzi

P AA aa

G A¢ X al

l

F, Aa —boabe galbene
F, | P
G
F>
25% 50% 25%
75% plante cu boabe galbene 25% planj[e cu boabe
verzi

in figura 2.1. se prezintd schematic monohibridarea din exemplul anterior privind
incrucisarea dintre mazarea cu boabe galbene si cea cu boabe verzi, intre care existd relatii de
dominanta si recesivitate, cunoscutd sub denumirea de monohibridarea de tip “Pisum” sau cu
dominanta totald. Daca se noteazad cu A caracterul dominant (boabe galbene) si cu caracterul recesiv
(boabe verzi) in conditiile Tn care genitorii sunt homozigoti, atunci schema monohibridarii la
mazare pentru toate cele 7 caractere (sub forma de perechi alelomorfe), analizdnd pe un numar mare
de plante comportarea acestora in generatia F, si F,. La toate monohibridarile efectuate el a
constatat raporturi de segregare fenotipica foarte apropiate de 3:1.

Mai tarziu, s-au facut monohibridari similare si la animale, pasari, etc., rezultand in F,
indivizi uniformi, iar in F, o segregare fenotipica in raportul de 3:1. Astfel, L. Cuenot a incrucisat
soareci cenusii cu soareci albi, rezultdnd in F; numai soareci cenusii. Prin incrucisarea soarecilor
cenusii din Fy, au rezultat in F, 75% soareci cenusii si 25% soareci albi. Rezultatele similare au
rezultat la incrucisarea taurinelor fard coarne cu taurine cu coarne. in F, toti indivizii sunt fara
coarne, iar in F; se obtin 3 parti indivizi fara coarne si 1 parte indivizi cu coarne.



Pe baza analizei generatiei F; si, respectiv F,, in cazul monohibridarii, Mendel a tras
doua concluzii esentiale, care dupad redescoperire si verificare au devenit primele doua legi ale
ereditatii, i anume:

1. Legea segregdrii sau disjunctiei genelor in generatia a doua (F,)

Dupa cum se stie, prin analiza generatiei F, la dihibridare si polihibridare, Mendel a desprins a
doua concluzie, care ulterior a devenit a doua lege a ereditatii, pe care o enuntdm anticipat pentru a
sesiza esenta mendelismului:

2. Legea combinirii libere a genelor sau a segregirii independente a caracterelor
(aparitie la di- si polihibridare a unor combinatii noi de gene la descendentii din F»).

Din schema prezentata rezulta in F, doud raporturi de segregare, si anume:

- raportul fenotipic de 3:1:

- raportul genotipic de 1 AA :2 Aa: 1 aa.

Prin autofecundarea generatiei a doua (F;) se obtine generatia Fs, la care se observd cd din
plantele pure cu boabe galbene (AA) rezulta numai plante cu boabe galbene, din cele pure cu boabe
verzi se obtin numai plante cu boabe verzi si din plante impure cu boabe galbene (Aa) se obtin atat
plante cu boabe galbene cat si plante cu boabe verzi in proportie de 3:1.

Intrucat raportul de segregare fenotipic de 3:1, difera de raportul de segregare genotipic de
1:2:1, rezulta ca cele doud genotipuri diferite (AA, Aa) determind acelasi fenotip, respectiv culoarea
galbena a boabelor. Fiind cunoscut faptul ca transmiterea caracterelor la urmasi este determinata de
genotip, Mendel a considerat ca este necesar sa se determine genotipurile la monohibrizii cu acelasi
fenotip. Astfel, s-au elaborat o serie de metode care permit determinarea genotipului, dintre care
prezentam:

Testcross-ul (incrucisarea analizatoare)

Este tipul de incrucisare care permite sa se determine genotipul unor indivizi care au acelasi fenotip
(in cazul relatiillor de dominantd si recesivitate). Parintele folosit ca tester este intotdeauna
homozigot recesiv pentru toate genele studiate.

Un homozigot produce intotdeauna un singur tip de gameti, iar un heterozigot monohibrid
produce doua tipuri de gameti cu aceeasi frecventa.

Determinarea structurii genetice a unui monohibrid se face prin analiza descendentei din F,
(raportul de segregare), care permite s se determine indirect numarul de gameti al individului
testat si respectiv, genotipul acestuia.

Exemple: a) O plantd de mazare cu boabe galbene se incruciseaza cu o plantd cu boabe verzi
(caracter recesiv) si da nastere in F; la plante cu boabe galbene:

galbene verzi
P A - aa
(genotip necunoscut) X (parinte recesiv folosit

ca tester cu genotip
cunoscut)

G A i ? a

F] Aa

boabe galbene

Intrucat a rezultat in F; numai un singur fenotip, inseamni ci individul testat produce numai un
fel de gameti (A) si este obligatoriu homozigot dominant in caracterul analizat (AA).
b) Considerdm cazul cand o planta cu boabe galbene se testeaza cu o plantd cu boabe verzi
si rezultd plante cu boabe galbene si plante cu boabe verzi in proportie de 1:1 sau 50%:50%.



galbene verzi

P A - aa
(genotip necunoscut) X (parinte recesiv folosit

ca tester cu genotip
cunoscut)

G A si ? a

| Aa aa

boabe galbene boabe verzi
1 : 1

In acest caz individul (planta) testatd este heterozigoti (Aa) intrucat in F, au rezultat doua
fenotipuri, indicand faptul ca el a produs doua tipuri de gameti, respectiv A si a.

Backross-ul
Incrucisarea unui individ F; cu unul din parinti se numeste backross. Uneori in literatura de
geneticd, backrossul este utilizat in acelasi sens ca testcross- ul.
Referindu-ne la exemplul de mai sus (folosit la testcross), prezentam iIncrucisarea backross in
felul urmator:
galbene verzi
P AA aa

A X a
Fl \ N /
Backross: P Aa (individ F)) AA (parinte homozigot dominant)

I\ /

G A a X A
Descendenta l 4><
backross AA Aa

galben galben

Backross-ul poate fi folosit la determinarea unor genotipuri noi in cazul cand parintele dominant
(testerul) este sigur homozigot si se face autofecundarea descendentei backross. In cazul in care nu
rezultd segregare, individul cu fenotip dominant testat este homozigot, iar in caz contrar este
heterozigot.

2.1.2 SEMIDOMINANTA (DOMINANTA INCOMPLETA)

Este o relatie alelica interalelica in care heterozigotul din F; (Aa) are un fenotip intermediar intre
cei doi parinti heterozigoti. Fiecare alela este responsabild de un anumit grad de expresie fenotipica
fatd de cealaltad alela. Este important de retinut faptul ca desi formele heterozigote par sa fie un
amestec de fenotipuri ale parintilor homozigoti, fiecare aleld pastreazd identitatea sa si segrega
normal in meioza. Cu alte cuvinte, nu este vorba in nici un caz de alele “mixte”.

Simbolizarea in cazul semidominantei se face printr-o literd care indica gena considerata si cu
cate un indice pentru fiecare alela.

Acest tip de monohibridare este cunoscuta si sub denumirea de “Zea”, datd fiind descoperirea sa
pentru prima data la porumb.
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Exemplu: la incrucisarea unei varietiti de porumb cu boabe albastre (C* C*) cu o varietate cu
boabe galbene (CY CY) au rezultat in F, plante hibride cu boabe violet
(Cg Cg). In F,, s-a produs segregarea in proportie de 1 albastru (C* CY : 2 violet (C*CY) : 1 galben
(C”CY).

Un fenomen similar de semidominantd s-a observat la incrucisarea unor soiuri de gura leului,
barba imparatului, etc.

2.1.3. SUPRADOMINANTA

Este un fenomen de relatie interalelica, in care un individ in stare heterozigota (Aa) determina o
sporire sau o intensificare a fenotipului fatd de indivizii homozigoti de tip parental (Aa > AA > aa).
Acest fenomen este mai pregnant in cazul unor caractere cantitative ca: talia, fertilitatea, vigoarea,
etc, avand importanta in aparitia heterozisului.

2.1.4 CODOMINANTA

Studiul sistemului sangvin la om a permis sd se determine patru grupe de sange notate cu A, B,
AB si 0, controlate genetic de locului I cu trei alele multiple, si anume: I* (alela pentru producerea
aglutinogenului A), I® (alela pentru aglutinogenul B) si I° (alela pentru lipsa aglutinogenilor). Pentru
grupa A s-au pus in evidentd incd doud subgrupe mai importnate A; si A, (Levine 1945).

Alelele I si I sunt dominate asupra alelei I°, iar cand se gasesc impreuni la acelasi individ sunt
codominante, determinand un fenotip nou si, respectiv grupa sangvina AB. Ca urmare, indivizii pot
fi fenotipic si genotipic de urmatoarele tipuri (facand abstractie de cele 2 subgrupe ale grupei A):

Grupa sangvina (fenotipul) Genotipul

A P sau 1M1
B PPsaul®1°
AB (codominanta) IS

0 IR

Cunoasterea acestor relatii alelice este necesara pentru realizarea transfuziilor de sange
(persoanele cu grupa O sunt donatori universali, iar persoanele cu grupa AB sunt primitori
universali; persoanele cu grupa sangvind A primesc sange de la A si 0, persoanele cu grupa
sangvind B de la B si 0, iar 0 numai de la 0) si in stabilirea paternitdtii in cazuri de litigii.
Cunoscand grupa sangvina a copilului si a mamei se pot cunoaste grupele sangvine ale tatalui
prezumtiv.

Exemplu: Cand copilul are grupa A si mama 0, tatdl nu poate avea decat grupa A (homozigot sau
heterozigot) sau grupa AB.

2.1.5 LETALITATE

Anumite alele nu se manifesta decat prin moartea individului inainte de maturitate in perioada
prenatald sau postnatald. Asemenea alele au fost denumite letale. O alela letald dominantd poate
determina moartea individului 1n stare homozigota (LL) si, uneori chiar in stare heterozigota (LI);
ea se elimind din populatie iIn momentul cand apare in constitutia unui individ. O aleld letala
recesivd determind moartea individului numai in stare homozigota (lI). Dupa caz, indivizii
heterozigoti sunt in aparentd normali sau pot manifesta unele deficiente, care insa nu le afecteaza
viabilitatea.

Exemple: a) Studiul unor soareci galbeni a ardtat ca ei sunt intotdeauna heterozigoti, deoarece la
incrucisarea lor rezultd o descendentd in proportie de 2 soareci galbeni : 1 soarece de alta culoare.
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Din segregare, soarecii galbeni lipsesc, deoarece ei mor incd din stadiul embrionar. Rezulta
urmatoarele genotipuri si fenotipuri:

Genotipul Fenotipul Raportul de segregare
LL galbeni (letali)

211 galbeni (viabili) 2:1

11 alta culoare (viabili)

b) Cantitatea de clorofild la Anthirrhinum este controlatd de o gena la care alela
recesiva este letala. In descendenta pot apare urmatoarele genotipuri si fenotipuri:

Genotipul Fenotipul Raportul de segregare
CC verde (normale)

2Cc verde deschis (normale) 3:0

cc albe(letale)

In acest caz, rezultd practic un raport de segregare de 3:0, in loc de 3:1.
Genele letale pot fi clasificate dupa diferite criterii, $1 anume:
a. Dupa celulele in care apar:

- gametice, cand gametii cu gene letale sunt neviabili;

- zigotice, cand zigotul cu gene letale este neviabil.

b. Dupa cromozomii in care apar:
- autozomale, cand se afla pe autozomi,
- heterozomale, cand se afld pe cromozomii sexului.

c. Dupa gradul de letalitate (penetrantd) al indivizilor:

- letale propriu-zise, cand se produce moartea tuturor indivizilor:
- semiletale, cand circa 50% din indivizi mor;
- subletale, cand pier circa 30% din indivizi.

Uneori letalitatea poate fi consecinta sterilitatii cel putin a unuia dintre sexe, cand poate duce la
disparitia unei specii. Pe aceastd cale, in S.U.A. (Knipling 1958) a sterilizat masculii insectei
Callitroga hominivorax (ale carei larve produceau orificii in pielea animalelor si diminua ritmul de
crestere al acestora), prin iradierea masculilor cu doze de 2500 rad. Prin eliberarea repetatd a
acestora in natura (a acelora care nu si-au pierdut capacitatea de imperechere) In numar mare, s-a
eliminat in cateva generatii specia respectiva.

2.2. PENETRANTA SI EXPRESIVITATE

In conditii diferite de mediu, doi indivizi cu alele identice pentru acelasi locus pot prezenta
fenotipuri diferite. Capacitatea unei gene sau a unui grup de gene de a se exprima fenotipic in
conditii determinate de mediu se numeste penetranta, iar gradul de exprimare al fenotipului se
numeste expresivitate.

Exemple:

a) La om, polidactilia (apartia de degete suplimentare) este determinatd de prezenta genei
dominante P. Pentru fenotipul normal corespunde genotipul pp. Cu toate acestea, indivizii cu
genotipul Pp nu prezintd polidactilie. In acest caz, penetranta genei P este mai mica de 100%.

b) Polidactilia se poate exprima numai la maini si nu la picioare. Este vorba de o expresivitate
diferita.
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Puolidactilia la maim

2.3. RELATIILE DINTRE GENE SI MEDIU

Acestea pot provoca modificari foarte variate atat de ordin calitativ, cat i cantitativ. Diversitatea
factorilor de mediu si mai ales intensitatea cu care actioneaza asupra organismelor in anumite etape
ale dezvoltarii acestora, pot influenta in mod foarte diferit manifestarea unor gene. Cateva exemple
in acest sens sunt edificatoare: plantele de Primula crescute la temperaturi de 30-37 ° C si umiditate
mare, produc floi albe, iar la temperaturi sub 30 °C produc flori rosii; plantele mutante de porumb
cu port pitic tratate cu hormoni (gibereline) se dezvoltd normal si au talie inaltd; iepurele de
Himalaia crescut la temperaturi de peste 30 °C devine complet alb, iar la temperaturi de 24-26 °c
capata culoarea neagra la extremitatea cozii, picioarelor, urechilor si botului.

Unele gene au manifestare foarte diferitd la factorii de mediu, fiind afectati numai o parte din
indivizi, desi au acelasi fenotip.

O serie de gene sub influenta unor factori de mediu manifesta fenotipuri similare altor gene,
denumite fenocopii.

2.4 SISTEME PLURIALELE (ALELE MULTIPLE)

Pentru o gena sunt posibile, in mod teoretic, un numar relativ mare de alele. Atunci cand la
acelasi locus sunt identificate mai mult de doud alele este vorba de o serie de alele multiple sau de o
serie plurialelica. Nu trebuie omis faptul c¢a un individ normal nu poate avea mai mult de doua alele
diferite sau de acelasi fel pentru o anumita gend sau locus (céate una pe fiecare cromozom homolog).

Intre alelele unei gene pot exista relatii de dominanta completd, semidominanti sau codominant.
Cele mai frecvente sunt relatiile alelice de dominanta si recesivitate.

Pentru simbolizarea alelelor multiple trebuie mai intdi cunoscutd ierarhia de dominantd. Alela
dominanta din cadrul seriei este notatd cu majuscula, in timp ce alelele recesive sunt notate cu
aceeasi literd, dar este minusculd, insotita de diferiti indici.

Exemple:

a) culoarea ochilor la Drosophila este guvernata de o serie de alele multiple, variind de la
rosu(tipul salbatic, notat cu w' sau W) pana la alb(tipul mutant fard pigment, notat cu w). in cadrul
seriei plurialelice, fiecare aleld(cu exceptia lui w) produce pigment, insa din ce in ce mai putin pe
masurd ce se avanseaza catre alela complet recesivd (w) fatd de toate celelalte. Ierarhia de
dominanta este urmatoarea: w' > w ©©>w Y >w *>w P >w *>w P >w > w >wP >wi >w. Alela de
tip salbatic w* este dominanti fati de toate celelalte alele ale seriei, iar alela w este recesiva fati de
toate celelalte alele din serie. Genotipurile heterozigote intre diferitele alele recesive prezinta
fenotipuri intermediare.

b) Tipurile de grupe sangvine la om este un exemplu clasic de alelism multiplu. Alela I* este
codominata cu alela 1%, iar alela 1° este recesiva fatd de acestea. Relatiile intre aceste alele se
noteaza astfel: (IA =% > 1°.
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¢) Seria de alele multiple ,,albino” la iepuri, la care blana prezinti urmatoarele culori: ¢'c” =
agouti — tipul salbatic -, et = gri — tipul Chinchilla -, c¢"c" = albd cu extremitatile de culoare
neagra — tipul Himalaia si cc = alba — tipul albino.

La incrucisarea tipului silbatic c'c’ cu toate celelalte tipuri (c"c®", el cc) in F; s-a manifestat
culoarea agouti (brund) a tipului salbatic, iar in F, s-a obtinut un raport de segregare de 3:1 in toate
cazurile. Aceasta demonstreaza ca este vorba de alele ale aceluiasi locus si ca intre ele exista relatia
de dominantd — recesivitate. Pe baza incrucisarilor intre diferitele tipuri de alele s-a stabilit
urmatoarea ierarhie de dominanta: ¢'c’ > ¢c®" > cc.

d) seria de alele multiple “agouti”. La mamiferele rozatoare culoarea parului prezintd o serie de
5 alele, dintre care 2 alele sunt dominante fata de tipul silbatic “agouti”, iar doud alele sunt
recesive. Prin mutatii succesive ale locusului a* (agouti) au aparut 4 alele simbolizate astfel: AY =
galben, care in stare homozigoti este letali, A" = agouti cu abdomen alb, a' = negru pe spate si
bronzat pe abdomen si a = negru. Pe baza incrucisarilor intre diferitele tipuri de alele s-au stabilit
urmatoarele ierarhii de dominantd — recesivitate: A" > a" >a' >a ; a" >a' >a, iar A" este dominant3
fata de toate alelele. Deoarece alela A” este vizibild numai in stare heterozigota, la incrucisarea cu
orice tip de alela in stare homozigota, rezultd In F; un raport de segregare de 1:1, la incrucisdrile
intre heterozigotii care contin alela A” rezulti in F;, un raport fenotipic de 2:1, deoarece
homozigotii de AA" sunt letali.

e) Serii de alele multiple la plante. La numeroase specii de plante pentru anumite caracatere sunt
implicate serii de alele multiple. Astfel, la trifoiul alb la locusul v (alele initiala, recesivd) exista 8
alele dominante care produc pete albe pe frunze de diferite forme §i marimi. La porumb, s-a
identificat la locusul R o serie de peste 12 alele, atat dominante, cat si recesive, care controleaza
pigmentatia pericarpului si aleuronei.

h _ch
ccc

2.5. MECANISMUL CITOLOGIC AL SEGREGARII GENELOR

Gregor Mendel a considerat factorii ereditari particule materiale independente care in celulele
mama (parentale) se gaseau sub forma de pereche, iar in gameti cate un singur factor ereditar din
perechea initiald, dupd repartizarea acestora la cei doi poli in timpul meiozei. Segregarea factorilor
se realizeaza odata cu formarea gametilor, in combinarea lor in timpul fecundarii prin intalnirea la
intamplare a acestora.

Dupa descoperirea faptului ca factorii ereditari (genele) sunt dispusi in cromozomi, cauzele
segregarii au fost asociate cu separarea si repartizarea cromozomilor in diferite combinatii, din
celulele mama (2n) In gameti (n) in timpul diviziunii meiotice. Prin fecundarea gametilor se reface
numadrul diploid de cromozomi (2n) si respectiv, perechile de cromozomi, dar in combinatii diferite
datoritd asocierii intampldtoare a cromozomilor cu ocazia migrdrii lor in gameti (dansul
cromozomilor).

In 1902, W. Sutton a afirmat ca in fiecare cromozom este localizat un anumit numar de factori
ereditari (gene) si cd fiecare factor (gena) dintr-un cromozom este independent fatd de factorii
ereditari localizati in ceilalti cromozomi.

Atunci cand cei doi parinti prezintd aceeasi gend pe acelasi cromozom, in perechea de cromozomi
rezultatd dupa fecundare, genele identice vor fi in doza dubla, iar organismul respectiv este
homozigot (dominant — AA — sau recesiv — aa-), iar cand parintii au gene diferite la acelasi
cromozom, oraganismul este heterozigot (Aa). In timpul meiozei (in procesul de formare al
gametilor) organismul heterozigot va produce gameti diferiti intre ei, deoarece intr-un gamet (la unii
din polii celulei) va trece un cromozom cu gena dominantd, iar in celalalt gamet (la celilalt pol al
celulei) va trece celdlat cromozom din pereche cu gena recesiva, devenind astfel independenti atat
cromozomii cit si genele localizate pe ei. La o noud fecundare fiecare cromozom (respectiv gena)
din gametul femel se va intalni fie cu un cromozom identic (cu aceeasi gend) fie cu un cromozom
diferit (cu alti gena aleld) din gametul mascul. In felul acesta vor apare indivizi diferiti genetic in
combinatii noi de gene (respectiv de cromozomi), care indicd efectul segregarii in procesul de
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formare al gametilor urmat de fecundare urmat. Modul cum se realizeaza segregarea cromozomilor
si respectiv a genelor (factorilor), localizate pe cromozomi separati este prezentat in figura 2.2

Fig 2.2
Mecanismul citologic al segregarii la 0o monohibridare
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2.3. ANALIZA CARACTERELOR LA POLIHIBRIDARE

2.3.1. . ANALIZA INCRUCISARILOR DIFACTORIALE (DIHIBRIDARE)

Prin dihibridare se intelege incrucisarea a doi genitori (soiuri, linii, etc.) care se deosebesc prin
doua perechi de caractere.

Facem precizarea ca este vorba de gene independente, situate pe autozomi diferiti (in nici un caz
doua gene situate pe acelasi cromozom).

Exemplu: Intru-una din experientele sale la mazire, Mendel a incrucisat dou soiuri pure care se
deosebesc prin 2 perechi de caractere, §i anume:

1. Culoarea bobului: AA -Dbob galben
aa - bob verde
2. Forma bobului: BB - bob rotund

bb - bob zbarcit

Unul din soiuri avea boabe galbene si rotunde (AABB) si celalalt avea boabe verzi si zbarcite
(aabb). In F, au rezultat plante dihibride cu boabe galbene si rotunde (AaBb).

Prin autofecundarea plantelor F a rezultat in generatia a doua (F;) patru grupe (clase) fenotipice
in proportie de 9:3:3:1, adica:

9/16 — A . B . — galbene — rotunde (P; — primul parinte)

3/16 — A . bb — galbene — zbarcite Combintii noi de gene
3/16 —aa B . — verzi — rotunde (recombinari intercromozomiale

1/16 — aa bb — verzi — zbarcite (P, — al doilea parinte)



Raportul genotipic a fost in proportie de 4 AaBb : 2 AABb : 2 AaBB : 2 aaBb :2 Aabb : 1 AABB
: 1 aaBB : 1 aabb (4:2:2:2:2:1:1:1:1).

Gregor Mendel explica aceasta segregare prin faptul ca plantele dihibride din F; formeaza 4 tipuri
de gameti, in care se afli cate un singur factor ereditar (respectiv cromozom) din fiecare pereche. in
urma fecundarii celor 4 tipuri de gameti au rezultat 16 combinatii posibile de gene (genotipuri), care
au fost grupate in 4 clase fenotipice in proportia amintitd de 9:3:3:1 si 9 genotipuri in proportie de
4:2:2:2:2:1:1:1:1. Dintre toate fenotipurile identificate in F,, Mendel a constatat ca in afara de cele
doua fenotipuri parentale cu boabe galbene si netede (A . B . ce reprezintd P;) si boabe verzi si
zbarcite (aabb, ce reprezintd P,) au mai apdrut in urma combindrii libere §i intampldtoare a
gametilor, respectiv a factorilor ereditari (genelor) doud fenotipuri noi, care prezintd un caracter de
la un parinte si altul de la celalalt parinte, respectiv plante cu boabe galbene si zbarcite (A . bb) si cu
boabe verzi si netede (aa B .).

Pe baza aparitiei la dihibridare si, ulterior la polihibridare, a unor combinatii noi de caractere
(gene) datoritd independentei si puritatii gametilor, respectiv a genelor situate pe cromozomi
separati, Gregor Mendel a formulat a treia si ultima concluzie de bazd a cercetdrilor sale, care
ulterior a fost consfintita ca Legea a Il-a a ereditaii: Legea combinirii libere a genelor
(caracterelor) sau segregarea independenti a genelor, lege pe care am enuntat-o si la
monohibridare pentru a fi grupate la un loc toate concluziile si, respectiv legile mendeliene.

Combinatii noi de gene, in care se intrunesc caractere de la ambii pdrinti pot apare $i in prima
generatie la dihibridarea de tip “trans”: Aabb x aaBB, cand rezulta indivizi AaBb, cu cate un
caracter dominant de la fiecare parinte.

Experientele de dihibridare la mazare (de tip “Pisum”) au relevat relatia de dominanta-
recesivitate la ambii loci. Ulterior, intr-o serie de experimente la plante si animale au fost
evidentiate si celelalte relatii alelice (semidominanta, codominanta, letalitatea, etc.) care au afectat
fie un locus, fie ambii loci, determinand modificari profunde ale raportului fenotipic de segregare.
Astfel, raportul fenotipic de segregare tipic dihibridarii de tip “Pisum” cu dominanta completa la
ambii loci, se poate modifica in cazul unor relatii alelice de semidominanta, letalitate etc., la unul
sau ambii loci:

Relatii interalelice Raport fenotipic de
Locus I Locus IT segregare
dominant-recesiv semidominant 3:6:3:1:2:1
semidominant semidominant 4:2:2:2:2:1:1:1:1
dominant-recesiv recesiv letal 3:1:6:2
semidominant recesiv letal 1:2:1:2:4:2

recesiv letal recesiv letal 4:2:2:1

Metode pentru analiza dihibrizilor
Pentru analiza incrucisarilor difactoriale se folosesc, in general, urmatoarele metode:

A) Metoda tabelei de combinatii (sahul de combinatii, dupa R.C. Punnett)

In metafaza I a meiozei fiecare pereche de cromozomi se separd independent si apoi, migreazi la
poli (in gameti) in toate combinatiile posibile, la intdmplare si cu aceeasi probabilitate (asemuiti cu
dansul cromozomilor). In felul acesta rezulta 4 tipuri de gameti femeli si masculi, care in procesul
de fecundare vor forma 16 combinatii genotipice:
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Gametii maculi
AB Ab aB ab
AB | AABB AABb AaBB AaBb
galben- galben- galben- galben-
rotund rotund rotund rotund
Ab | AABb Aabb AaBb Aabb
Gametii galben- galben- galben- galben-
femeli rotund zbérecit rotund zbérecit
aB | AaBB AaBb aaBB aaBb
galben- galben- verde- verde-
rotund rotund rotund rotund
ab | AaBb Aabb aaBb aabb
galben- galben- verde- verde-
rotund zbérecit rotund zbérecit

Raport fenotipic de segregare:
9/16 — galben — rotund

3/16 — galben — zbarcit

3/16 — verde — rotund

1/16 — verde — zbarcit

Raport genotipic de segregare:
4/16 — AaBb

2/16 — AABb

2/16 — AaBB

2/16 —aaBb

2/16 — Aabb

1/16 — AABB

1/16 — AAbb

1/16 — aaBB

1/16 — aabb

B) Metoda ramificatiilor
Aceastd metoda este utilizatd pentru determinarea tuturor combinatiilor genotipice si fenotipice

posibile, fiind o metoda rapida si simplificata.

a) proportia genotipurilor

1/4 BB - 1/16 AABB
1/4 AA 2/4 Bb -2/16 AABD
1/4 bb - 1/16 Aabb
1/4 BB -2/16 AaBB
2/4 Aa 2/4 Bb -4/16 AaBb
1/4 bb - 2/16 Aabb
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1/4 BB - 1/16 aaBB
1/4 aa 2/4 Bb -4/16 AaBb

1/4 bb - 2/16 Aabb

b) proportia fenotipurilor

3/4 rotund - 9/16 galben — rotund
3/4 galben

1/4 zbarcit - 3/16 galben — zbarcit

3/4 rotund - 3/16 verde — rotund
1/4 verde

1/4 zbarcit - 1/16 verde — zbarcit

Testarea dihibrizilor cu dominantd completid (toatald). Pentru determinarea genotipurilor
dihibrizilor cu acelasi fenotip, dar genotipuri diferite, se procedeaza la incrucisarea fiecarui dihibrid

cu parintele dublu recesiv folosit ca tester.
a) In cazul ca in F; rezulta un raport fenotipic de 1:1:1:1 rezultd ca dihibridul testat este

heterozigot in ambele perechi de carctere, producand 4 tipuri de gameti:

verde — zarcit (parintele
recesiv
folosit ca tester)

galben — rotund

P GgRr gerr
G GR
GgRr - 1/4
Gr \
X gr Ggrr - 1/4
gR ggRr—1/4
gerr —a

gr
b) Daca in F; rezultda un raport de segregare fenotipica de 1:1, Inseamna ca dihibridul este

heterozigot intr-o singura pereche de caractere, producand 2 tipuri de gameti:

galben — rotund verde — zbarcit

P GgRR ggrr
G GR TT— __— GgRr-122
gR  —— X gr— Ggrr—1/2
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Raportul fenotipic de segregare indica faptul ca a segregat culoarea bobului si deci, acest carcter
este heterozigot (gg), in timp ce carcterul forma bobului este homozigot.

galben — rotund verde — zbarcit (tester)

P GGRr ggrr

G GR — GgRr—1/2
Gr > X ar Ggrr — 2

In acest caz, forma bobului reprezinta caracterul heterozigot.

2.3.2. ANALIZA CARACTERELOR LA TRIHIBRIDARE

Trihibridarea reprezintd incrucisarea intre doi genitori care se deosebesc prin trei perechi de
caractere.

Metodele folosite pentru analiza incrucisarilor difactoriale se pot generaliza si in cazul
incrucisarilor cu trei sau mai multe perechi de alele localizate pe autozomi diferiti.

Daca n reprezintd numarul perechilor de alele heterozigote se pot determina proportiile fenotipice
in functie de principalele relatii alelice.

Segregarea caracterelor cu dominanta si semidominanta (codominanti, supradominanta) in
functie de numarul de alele heterozigote

Nr. gameti Nr. de fenotipuri Nr. de fenotipuri in F, in
produsi de rezultate cazul dominantei
hibrizii F; prin testcross complete

la fiecare locus

— |

. 2" . .
Nr. de genotipuri Nr. de fenotipuri in F, in
in F, cazul semidominantei

la fiecare locus

31’]
Nr. de genotipuri Mairimea populatiei care
in F, permite recombinarea la
intdmplare a gametilor in
F>
4n

Astfel, la o trihibridare de tipul AABBCC x aabbcc, se pot folosi aceleasi metode de analizd a
descendentilor, evitand pe cat poate metoda sahului de combinatii, care in acest caz devine foarte
complicata.
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Dupa metoda sahului de combinatii schema unei trihibridéri se prezintd astfel:

P AABBCC X aabbcc
F1 AaBbCc
F, P AaBbCc AaBbCc

Gametii:
ABC [ ABc | AbC [ Abc [aBC [aBc |[abC |[abc

ABC
Abc

AbC
Abc 64 combinatii posibile
aBC
aBc
abC
abc

— Dupa proportiile indicate in tabelul de mai sus, rezulta ca:

Nr. gameti =" =23 =8
Nr. fenotipuri =" =23 =3
Nr. genotipuri =3 =33 =27
Nr.combinatii =4" =43 =64

Daca se completeazd sahul de combinatii si se face gruparea combinatiilor pe clase fenotipice,
rezultd urmatorul raport de segregare fenotipica:

27/64 cu trei carctere dominante (ABC) — parintele 1
9/64 cu doua caractere dominante si unul recesiv (Abc)
9/64 cu doua caractere dominante si unul recesiv (AbC) | combinatii
9/64 cu doua caractere dominante si unul recesiv (aBC) | noi

3/64 cuun caracter dominant i doua recesive (Abc) de gene
3/64 cuun caracter dominant §i doua recesive (abC)
3/64 cu un caracter dominant si doud recesive (aBc)
1/64 cu trei carctere recesive (abc) — parintele 2

Raportul genotipic de segregare este greu de realizat dupa acastd metoda.
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— Dupa metoda ramificatiilor proportia fenotipurilor si genotipurilor este mult mai usor de

realizat:
P AABBCC
F1 AaBbCc
F, P AaBbCc
G: C
B
/ ™~ C
A
\ . /C
~_ .
C
B~
/ ™~ C
a
\ ) /C
~_ .
Combinatii fenotipice:
_—— 3C.
3B.
\ lcc
3A.
3C
1bb <
lcc
3C
3B.
lcc
laa
3C
Ibb <

lcc
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aabbcc

AaBbCc

- ABC

- Abc

- AbC

- Abc

-aBC

- abc

-abC

- abc

-27A.B.C.

-9A.B.cc

. -9A.bbC.

-3A.bbcc

. -9aaB.C.

- 3aaB.cc

. -3aabbC.

- laabbcc



Combinatii genotipice:

ICC -1 AABBCC
1BB< 2Cc -2 AABBCc
-1 AABBcc

1CC -2 AABbLCC
2Bb 2Cc -4 AABbCec
lec -2 AABbcce

1CC - 1 AAbBCC
1bb < 2Cc -2 AabbCe
lec -1 Aabbcc

1CC -2 AaBBCC
1B 2Cc -4 AaBBCc
lec -2 AaBBcc

1AA

1CC -4 AaBbCC
2Bb 2Cc -8 AaBbCc
lec -4 AaBbcc

2Aa

1CC -2 AabbCC

NN /N

1bb < 2Cc -4 AabbCc
lcc -2 Aabbcc
1CC -1aaBBCC
1B 2Cc -2 aaBBCc
lec -1 aaBBcc
1CC -2aaBbCC
laa 2Bb 2Cc -4 aaBbCc
lcc -2 aaBbcc
1CC -1aabbCC
1bb << 2Cc -2 aabbCc
lcc -1 aabbcc

Deci, raportul genotipic este urmatorul: 8:4:4:4:4:4:4:2:2:2:2:2:2:2:2:2:2:2:2:1:1:1:1:1:1:1:1 = 64

Din studiul raporturilor de segregare se observa ca la trihibridare combinatiile noi de gene care
sunt mai mari, datoritd numarului de gene independente implicate. Astfel, daca la dihibridare
proportia combinatiilor noi este de 6/16 (30,7 %), la trihibridare este de 36/64 (56,8 %). Cu cat doi
genitori se deosebesc prin mai multe perechi de caractere, cu atidt combinatiile noi sunt mai
numeroase in defavoarea formelor parentale si variabilitatea organismelor creste.



2.3.3. INTERACTIUNI INTRE GENE NEALELE

2.3.3.1 INTERACTIUNI GENICE EPISTATICE

Genele care inhiba actiunea altor gene (gene nealele) se numesc epistatice, iar genele inhibate se
numesc gene hipostatice. Pot fi atat alele dominante, cat si cele recesive.

In cazul epistasiei intre doi loci se obtin intotdeauna mai putin de 4 fenotipuri in F,. Epistasia
este, in general, responsabild de 6 tipuri de segregari in F,. Unele dau nastere la 3 fenotipuri, iar
altele la cate 2 fenotipuri.

EPISTASIA DE DOMINANT;& (12:3:1)

Cand alela dominanta a unui locus, de exemplu alela A (responsabild de un anumit fenotip)
inhiba manifestarea fenotipica a alelelor din alt locus B (B sau b) ea se numeste epistasie de
dominantd. Alelele locusului B se manifestd numai la indivizii homozigoti recesivi pentru locusul
epistatic (aaBb si aabb). Astfel, indivizii cu genotipul A . B . si A . bb au acelasi fenotip determinat
de gena epistatica dominanta A si indivizii aaB . si respectiv aabb (fara alela epistaticd dominanta
A) vor avea alte doua fenotipuri. In F, proportia clasica de 9:3:3:1 se modifici si devine 12:3:1.

Exemplu:

La incrucisarea intre un soi de ovaz cu glume negre cu un soi cu glume albe s-au obtinut in F,
numai plante negre, iar in F, a avut loc segregarea in raportul de 12/6 plante cu glume negre; 3/16
cu glume cenusii : 1/16 plante cu glume albe.

Raportul de segregare din F, ne atrage atentia cd pentru culoarea glumelor sunt implicate doua
perechi de gene, iar cd gena dominantd pentru culoarea neagra este epistaticd fatd de gena
dominanta pentru culoarea cenusie.

Notand cu N — culoarea neagrd, C — culoarea cenusie, nn si cc — culoarea alba, dihibridarea de
mai sus se prezinta astfel:

glume negre glume albe
P NNCC nnce
G NC X ne
Fq NnCc — glume negre

Din analiza sahului de combinatii din F;, rezulta ca:

N.C. -9 -12 cu glume negre
N.cc. -3

nnC . -3 -3 cu glume cenusii
nnce -1 -1 cu glume albe

EPISTASIA DE RECESIVITATE (9:3:4)
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Cand o gena recesiva homozigotd aa inhiba exprimarea fenotipica a alelelor unui locus B, se

considera ca genotipul aa exercitd o epistasie recesiva asupra locusului B. Aceasta Tnseamna ca aa
inhiba pe BB, Bb si bb.

Exemplu:

Soarecii albi sunt din punct de vedere genetic de tip sdlbatic (agouti) deoarece contin gena A,
care Insd nu se manifestd datoritd genei recesive epistatice cc, care inhiba formarea oricarui
pigment. Ei au genotipul AAcc sau Aacc.

La Incrucisarea unor soareci albi (AAcc) cu soareci negri (aaCC) au rezultat in F; soareci de tip
salbatic (agouti), iar In F, un raport de segregare de 9 agouti : 3 negri : 4 albi.

albi negri
P AAcc aaCC
G Ac X aC
F AaCc — agouti (tip salbatic)
F; 9 —agouti(A.C.)

3 —negri (aaC.)
4 — albi (A . cc si aacc)

Desi este vorba de un singur caracter (culoarea parului), raportul de segregare indica faptul ca
acest caracter este influentat de o gena epistatica recesiva. Notand cu A . — agouti, aa — culoarea
alba, C . — culoarea neagra, cc — culoarea alba (epistasie).

EPISTASIA DE DOMINANTA SI RECESIVITATE (13:3)

In acest caz, o gena dominanta A inhibi o alti gend dominanti B, iar gena recesiva homozigota
bb inhiba gena recesivd homozigota aa.

Indivizii A.B., A.bb si aabb au acelasi fenotip, iar indivizii aaB. au un alt fenotip. Raportul de
segregare intre cele doua fenotipuri este de 13 : 3.

Exemplu:
Leghorn (alba) Wyandotte (alba)
) IIccC X iicc
Fi IiCc (albd)
F, 9I1.C. - alba
3 Lcc - alba 13 alba
1 iicc - alba
3iiC. — neagra 3 neagra

Raportul fenotipic este de 13 : 3.
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La incrucisarea intre rasele de giini albe, Leghorn x Wyandotte, in F; rezultd numai gdini albe,
iar in F, segrega in raporul de 13 géini albe : 3 gdini negre. Numarul de 16 combinatii in F; indica
prezenta a doud perechi de gene intre care apar interactiuni epistatice. S-a dedus cd rasa Leghorn
este genetic de culoare neagra (C .), dar nu se manifesta din cauza unei gene epistatice dominante (I
.). Rasa Wyandotte are gena recesiva cc, care la randul ei inhiba gena ii ce produce culoare.
Culoarea neagra apare numai la genotipul iiC .

2.3.4 VERIFICAREA RAPORTURILOR DE SEGREGARE (TESTUL X%

Pentru verificarea unei ipoteze de segregare,trebuie gasitd o metoda de calcul care permite
estimarea probabilitatii (P) observarii simultane a unei serii de abateri (diferente) intre valorile
observate si cele asteptate. Aceastd metoda trebuie s tind cont de numarul de indivizi (descendenti)
analizati si de gradul de libertate (GL). Gradul de libertate este egal cu numarul de clase fenotipice
(n) minus 1 (GL = n-1). Testul x2 este metoda de calcul care permite evaluarea unei asemenea
probabilitati.

La compararea rezultatelor obtinute cu cele asteptate (teoretice) in cadrul unei anumite ipoteze de
segregare, se admite in primul rand ca ipoteza consideratd este justd si ca diferenta Intre rezultatele
obtinute si cele asteptate se datoreazd numai faptului cd numarul de descendenti (indivizi) analizati
este limitat.

Testul *se calculeaza dupa formula urmitoare:
y*=X (d*/t) in care: d = diferenta dintre valorile experimentale
si cele teoretice;

t = valorile teoretice

in functie de valoarea lui y* calculati si gradele de libertate se determind probabilitatea P,
folosind datele din tabelul de date (dupa R. A. Fisher si F. Yates).

Tabelul 2.1
Distributia y* (dupi Fisher si Yates)

GL | Probabilitatea

0,95 0,900,801 0,70 | 0,50 | 0,30 | 0,20 [0,10 | 0,05 |0,01 |0,001
0,004 | 0,02 | 0,06 | 0,15|0,46 | 1,07 | 1,64 |[2,71 |3,84 | 6,64 | 10,83
0,10 |0,21(0,45|0,71 1,39 |241 |3,22 (4,60 |599 |9.21 |13,82
0,35 | 0,58 |1,01|1,422,37|3,66 |4,64 (625 |7,82 |11,34|16,27
0,71 | 1,06]1,65|2,20|3,36 4,88 |5,99 |7,78 19,49 | 13,28 | 18,47
1,14 | 1,61 2,34 |3,00|4,35|6,06 |7,29 |9,24 | 11,07 15,09 20,52
1,63 |2,20(3,07|3,83(5,35]|7,23 |8,56 |10,64|12,59| 16,81 | 22,46
2,17 2,83 13,821|4,67|6,35|8,38 |9,80 |12,02| 14,07 | 18,48 | 24,32
2,73 13,49 (4,59|5,53(7,34|9,52 | 11,03 13,36 | 15,51 | 20,09 | 26,12
3,32 4,17 ]5,3816,39]|8,34 10,66 | 12,24 | 14,68 | 16,92 | 21,67 | 27,88
0 [3,94 |4,86|6,18 727|934 11,78 | 13,44 | 15,99 | 18,31 | 23,21 | 29,59
Nesemnificativ Semnificativ

= O [0 (Q|N| N[ W —

Probabilitatea poate fi experimentatd in procente sau in fractiuni de unitate. Daca aceastda
probabilitate este prea micd inseamna ca raporturile de segregare experimentale nu pot fi luate in
considerare pentru demonstarea unei anumite ipoteze. In mod convetional, pentru cea mai mare
parte a experientelor din biologie, se elimina o ipoteza cand P< 5% (adica atunci cand sansa ca o
ipoteza adevirata sa fie eliminata este de 1:20). In acest caz, se considera ca valorile experimentale
se abat semnificativ fatd de valorile asteptate (teoretice) in cadrul ipotezei stabilite.
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Abaterile mari dintre valorile experimentale si cele teoretice, in cadrul unei anumite ipoteze, se
pot datora urmatoarelor cauze:

- ipoteza privind raportul de segregare nu este justd, caz in care se lanseaza o altd ipoteza care

sd poata fi luatd in considerare;

- valorile experimentale au fost afectate de o serie de erori (determindri gresite, impurificari

mecanice sau biologice a descendentei analizate, etc.);

- numarul de indivizi cercetati a fost prea mic.

Utilizarea testului x> in analiza rezultatelor experimentale de genetici are doud limitari
importante: i) elementele de calcul trebuie sd fie numarul de indivizi din clasele fenotipice si nu
procentele sau proportiile deduse din aceste efective; ii) nu se pot utiliza cand o clasa fenotipica are
un numar mai mic de 5 indivizi.

In mod teoretic, testul x2 se foloseste numai in cazul variabilelor continui (caracterelor
cantitative) cu o distributie normald. La analiza caracterelor cantitative, de pilda talia plantelor intr-
o populatie (soi), clasa cea mai frecventd va corespunde taliei medii, iar celelalte clase mai putin
frecvente, vor corespunde taliilor mai mici. Toate taliile plantelor sunt posibile intre minus si plus
variabild, ceea ce Inseamnd ca, acest caracter are o distributie continud. La caracterele calitative
unde numadrul claselor fenotipice este de obicei restrans, In unele cazuri trebuie sa se introducd o
corectie pentru a tine cont de absenta continuittii. Aceastd corectie implicd o usoara diminuare a
valorii lui ¥, care poate avea importantd mare in vecinitatea valorii critice corespunzitoare lui
Pso,. Aceasta corectie este obligatorie cand anumite clase fenotipice cuprind intre 5 — 10 indivizi.
Testul x* corectat se calculeaza dupa formula:

chorectat =X [(d - 055)2 /t]
Exemplu:

La incrucisarea unui soi de tomate cu pulpa rosie cu un soi cu pulpa galbend razulta in F; numai
plante cu pulpi rosie. In F, din cele 400 plante s-au gisit 90 plante ale ciror fructe au pulpa
galbend. Presupunem ci acest caracter este guvernat de o singura gena si ca pulpa rosie (Y. ) este
dominanta fata de pulpa galbena (yy).

Rezolvare:
P: Y'Y (rosie) X yy(galbend)
Fi: Yy(rosie)
F»: Raport teoretic: 3/4Y. (rosie)
1/4 yy (galbena)
Fiind vorba de numai doua clase fenotipice se calculeaza obligatoriu x2 corectat:
Clase Valori Valori teoretice (t) | (e—t)—-0,5 | [(e—t) - 0,5/ t
fenotipice | exper. (e)
rosie 310 3/4 x 400 = 300 9,5 0,300
galbena 90 1/4 x 400 =100 9,5 0,902
Total 400 400 y'=1,102
GL=2-1=1

Testul x* nu are valoare semnificativa, intrucat P > 20% si deci, ipoteza privind raportul de
segregare este justa.
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Rezumat: FEreditatea mendeliana; Ereditatea caracterelor in cazul monohibridarii; Tipuri de relatii
interalelice la monohbridare; Domonanta si recesivitate ; Semidominanta; Supradominanta;
Letalitatea; Penetrantd si expresivitate; Relatiile dintre gene si mediu; Sisteme plurialele (Alele
multiple); Mecanismul citologic al segregarii genelor; Analiza caracterelor polihibride; Analiza
incrucisarilor di-factoriale (dihibridarea);Analiza caracterelor la trihibridare; Interactiunea intre
gene nealele; Interactiuni genice epistatice; Verificarea raporturilor de segregare (Testul 3°)

Test autocontrol:

1 Prin hibridare se intelege: a) castrarea formei tata

b) castrarea formei mama

c) castrarea formei mama si polenizarea cu
polen de la forma tata

2 Cate tipuri diferite de gameti va|a)3
produce structura genetica | b) 8
AABbCcDDEe ? c)4
3. Prin incrucisarea intre un soi de mazare | a) 1 aplatizate : 3 cilindrice

cu pastai cilindrice si un soi cu pastai
aplatizate, in F; au rezultat numai | b) 1 cilindrice : 3 aplatizate
plante cu pastai cilindrice. Ce raport

fenotipic va apare in F,? c) 2 aplatizate : 2 cilindrice
4 Mama are grupa sangvina B, copilul | a) O, AB

grupa O. Ce grupa sangvina poate avea | b) O, A homozigota

tatal ? c) O, A heterozigota, B heterozigota.
5 In cazul relatiei de semidominanta | a)9:3:3:1

pentru doi loci, raportul fenotipic in | b) 4:2:2:2:2:1:1:1:1
generatia F», va fi:

c)12:3:1
6 Structura  heterozigota,  presupune | a) a doua alele diferite
prezenta: b) a doua alele de acelasi fel

c) a trei alele diferite
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CAPITOLUL 11
MECANISMUL CROMOZOMAL AL EREDITATII

1. TEORIA CROMOZOMALA A EREDITATII

Pe baza incrucisarilor la mazare, Mendel a observat si a explicat fenomenul de segregare si
combinare independentd a genelor, care afecteazd in egald masurd si
cromozomii, fiecare gena fiind localizatd pe un cromozom. In felul acesta,
in meioza, are loc o distributie independentd a fiecarui cromozom din
perechea parentald, intr-un gamet sau altul. Intrucit in experientele sale
Mendel a folosit la incrucisare indivizi care posedau caractere determinate
de gene independente, localizate fiecare pe cate un cromozom, genele
dintr-un heterozigot de tipul AaBb s-au separat in meioza independent i s-
au combinat in procesul de fecundare liber in combinatii posibile, intr-un
raport fenotipic de 9:3:3:1.

Tremas Himt Mosge Revine meritul Iui Thomas

Hunt Morgan (1866-1945) si

colaboratorilor sai (C.B. Bridges, A.A. Sturtevant si H.J.
Muller) care intre anii 1910 — 1915 au efectuat numeroase
incrucisari la Drosophilla melanogaster si pe baza rezultatelor
obtinute au elaborat teoria cromozomiala a ereditatii, care in
esentd asociazd genele cu cromozomii.

Efectuand cercetari similare pe Drosophilla ei au Bcsoptilmetnmmsster Snt
demonstrat ca fazele de cuplare si repulsie sunt consecinta
localizarii genelor in acelasi cromozom; intre cromozomii omologi poate avea loc un schimb
reciproc de gene in proportii diferite, care determind aparitia unor gameti, si respectiv indivizi,
recombinati (cu cromozomi recombinati)

Cercetarile si concluziile lui T.H. Morgan si ale colaboratorilor sdi au fost sintetizate in trei teze
(teorii):
- plasarea liniard a genelor pe cromozomi (care a fost asemuitd cu aranjarea margelelor intr-
un sirag). Aceasta teza s-a bazat pe faptul ca la Drosophilla se cunosteau peste 500 gene mutante,
iar In gametii acesteia existd numai 4 cromozomi (2n = 8), si in consecintd, mai multe gene se
gasesc in acelasi cromozom;
- tendinta genelor de pe acelasi cromozom de a se transmite in bloc sau inldntuite (linkage),
adica de a intra in gameti In combinatii parentale, comportandu-se ca o unitate in ereditate. Cand
doud sau mai multe gene sunt localizate in acelasi cromozom, spunem ca sunt inlantuite. Ele pot fi
inlantuite fie pe un autozom (gene linkage), fie pe un cromozom al sexului (gene sex—likage);
- tendinta genelor inlintuite de a intra in gameti in alte combinatii decdt cele parentale,
acest fenomen fiind denumit crossing-over. In esentd, crossing-over-ul reprezinti un schimb
reciproc de segmente cromatidice nesurori intre doi cromozomi omologi. In urma acestui schimb de
material genetic (gene) apar cromatide recombinate cu combinatii noi de gene, denumite crossovere
sau recombindri, fiind deosebite de combinatiile parentale.

1. 1. INLANTUIREA GENELOR DISPUSE iN ACELASI CROMOZOM (LINKAGE)

Studiul fenomenului de linkage a permis evidentierea mai multor situatii. Astfel, s-a stabilit ca
el poate fi complet (absolut sau total), atunci cdnd genele de pe acelasi cromozom au tendinta
permanentd de a ramane inldntuite si incomplet (relativ sau partial), cand intre cromozomii
omologi au loc schimburi reciproce de gene.

Detectarea linkage-ului se poate face in doud moduri:

a) prin testcross-ul heterozigotului F; (mai ales la organismele dioice unde incrucisarea
se face usor).
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Metoda consta in aparitia in descendenta testcross a unui raport de segregare 1:1, indiferent de
numarul de gene Inlantuite.

La testcross-ul unui dihibrid heterozigot (F;), in cazul genelor independente (gene localizate pe
cromozomi diferiti), rezultd un raport de segregare de 1:1:1:1.

P: AaBb aabb

G: AB\%‘% X lab
Fy: AaBb Aabb aaBb aabb
1 : 1 : 1 : 1

In cazul testcross-ului unui dihibrid heterozigot cu gene inlantuite (situate pe acelasi
cromozom) rezulta raportul de segregare de 1:1. reprezentand formele parentale:

P: A B & a__ b @
a b a b
G: A B a___ b X a__b
Fi: A\_B>_<a7\b
a b a b
1 : 1

Orice deviere de la raportul testcross de 1:1:1:1 indicd o abatere de la combinarea independenta,
cel mai adesea datoratd fenomenului de linkage.

Exemplu:

La incrucisarea unor masculi heterozigoti de Drosophila cu corp cenusiu §i aripi normale
(BVg/bvg) cu femele dublu recesive cu corp negru si aripi vestigiale (bvg // bvg) folosite ca tester,
rezultd in loc de 1 BbVgvg : 1 Bbvgvg : bbVbvb : 1 bbvgvg, cat ar fi rezultat la combinarea
indepententa a genelor, un raport simplu de 1 BVg // bvg : 1bvg // bvg, care indica inlantuirea celor
doua gene. Acest testcross se prezintd schematic astfel:

P: B Vg J b vg ?
b vg b vg
G: B Vg b vg X b vg
Fi: m#g
a b b vg
cenusiu, normale negru, vestigiale
1 : 1

29



c) prin studiul generatiei F, (preferabil la organismele hermafrodite si monoice la care
testcross-ul se executd mai dificil). In cazul unei dihibridari cu gene independente raportul fenotipic
in F; este de 9:3:3:1, iar la o dihibridare cu gene linkage, precum si la orice polihibridare linkage
raportul in F, este de 3:1. O dihibridare cu gene linkage se desfasoara dupa schema de mai jos.

Linkage-ul complet se manifesta rar. El poate fi prezent numai intr-o pereche sau intr-o regiune
oarecare a unei perechi de cromozomi, care nu poate sd conjuge.

cenusiu, normale negru, vestigiale

P: A B & a b @

a b a b
A B X a b

cenusiu, normale

a b
F, P A B J& A B @

a b a b
G: A B a b X A B a b
F, A B A B B a / b
A B a b a b a b
1 : 2 : 1 -raport
genotipic
3 : 1 - raport
fenotipic

1. 2. SCHIMBUL RECIPROC DE GENE (CROSSING- OVER-UL)

Crossing over-ul apare in meioza, dar poate sa apara si in mitoza, in diferite tesuturi si organe.

In cursul meiozei, fiecare cromozom se duplica in doud cromatide surori, identice. Cromozomii
omologi se imperecheaza (conjugd) si formeaza tetrade cromatidice; intre cromatidele nesurori pot
avea loc schimburi reciproce de segmente (gene). In schema de mai jos prezentam situatia cand are
loc un singur crossing over intre doua gene, A si B.
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B
a b -
a b c

Rezultd ca doua dintre cele patru cromatide nu au suferit crossing over si au genele asociate ca in
cromozomii parentali (cromatide parentale), iar celelalte doud cromatide au suferit crossing over-ul
(schimb reciproc de gene) si prezinta asociatii noi de gene (cromatide recombinate sau remaniate).

Un crossing over 1n afara intervalului A-B nu produce schimbari intre cei doi markeri (A si B).

Daca intre doi loci (A-B) apar doud crossing overe intre aceleasi cromatide surori, cromatidele
rezultate la sfarsitul meiozei vor fi toate de tip parental.

Orice dublu crossing over intre doi markeri A si B, nu poate fi decelat decét in prezenta unui al
treilea marker C situat intre A si B.

Daca intre A si C, pe de o parte si intre C si B, pe de alta parte, probabilitdtile de aparitie a unui
crossing over sunt X si, respectiv y, probabilitatea crossing overe-lor duble (unul intre A si C si altul
intre C si B) este egala cu produsul xy.

Crossing over-ul se detecteaza ca si linkage-ul prin testcross-ul heterozigotului F; i analiza
ralortului de segregare in F».

a) detectarea crossing over-ului prin testcross (la crossing over-ul intre doi loci). Un dublu
heterozigot care se testeaza cu parintele dublu recesiv poate avea doua pozitii ale alelelor: 1) pozitia
cis, cand ambele alele dominante se gasesc pe un cromozom, iar alelele recesive pe cromozomul
omolog (AB // ab) si ii) pozitia trans, cand fiecare cromozom are o aleld dominanta si altd alela
recesiva (AB // aB). Aceasta indica faptul ca gametii de aceiasi constitutie pot fi parentali sau
recombinati dupd asocierea genelor parentale.

Analizele hibridologice efectuate la Drosophila de catre Morgan si colaboratorii au relevat faptul
cd heterozigotul F; folosit ca femelad formeaza patru tipuri de gameti in proportii diferite: gametii de
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tip parental apar cu o frecventd mare, iar gametii recombinati cu o frecventd scazutd. Testerul
mascul este homozigot si recesiv, formand un singur tip de gameti. in descendenta testcross apar
patru fenotipuri in proportii determinate de cele patru tipuri de gameti. Combinatiile parentale (non
cross overe), care apar in proportia cea mai mare, indicd intensitatea linkage-ului intre cei doi loci
considerati, iar tipurile noi de indivizi reprezintd recombinarile genelor (crossovere).

Crossing over-ul se poate prezenta schematic astfel:

P: (cis) A B a b
X ? —— 4
a b a b
G: A B a b A b a B | X a b
_— %
Fi: A b a B A B a B
a b a b a b a b
Combinatii parentale Recombinari
(non crossovere) (crossovere)
P: (trans) A b a b
—x 9 —_— 4
a B a b

— [\ /
Fi: A b a B A B a b
a b a b a b a b
Combinatii parentale Recombinadri intracromozomale
(non crossovere) (crossovere)

Exemplu:

La incrucisarea unei femele heterozigote de Drosophila cu corp cenusiu si aripi normale (BVg //
bvg0 cu un mascul dublu recesiv (bvg / bvg) au rezultat in descendenta acestui testcross 41,5%
indivizi cu corp cenusiu si aripi normale, 41,5% cu corp cenusiu si aripi vestigiale, 8,5% cu corp
negru si aripi vestigiale si 8,5% cu corp negru si aripi normale. Primele doua fenotipuri reprezinta
combinatiile parentale (non crossovere) care insumeaza 83%, iar ultimele doua fenotipuri reprezinta
recombindri ale celor doud gene (crossovere), datorate schimbului reciproc de gene intre cei doi
cromozomi omologi, Tnsumand 17%.
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Analiza acestor rezultate i-au permis lui Morgan sa constate ca frecventa crossing over-ului intre
cele doud gene (B si Vg) reprezinta distanta dintre aceste gene localizate in acelasi cromozom. Cand
s-au folosit in analize hibridologice alti loci (gene), frecventa recombindrilor a fost alta,
demonstrind astfel, corelatia dintre frecventa crossing overe-lor inregistrate I distanta intre genele
implicate.

P: (cis) B Vg @ b vg &
b vg b vg
G: B Vg b__vgl g vg bkvg % vg
F: B__Ve b __ve |B.—veg b~ vg
a b a b b vg b vg
Combinatii parentale Recombinari
(non crossovere) (crossovere)
83% 17%

La Incrucisarea trans s-a constatat ca intre cei doi loci apare crossing over-ul cu aceiasi frecventa,
aceasta constituind un argument in plus pentru dependenta dintre frecventa crossing overe-lor si
distanta dintre gene.

b) detectarea crossing over-ului prin analiza descendentei F> (la crossing over-ul inre cei doi
loci). La plante si indeosebi la cele hermafrodite si unisexuat monoice, la care prin testarea
heterozigotului s-ar obtine putine seminte (respectiv indivizi) este mai indicata detectarea crossing
over-ului prin analiza raportului de segregare in F,.

In cazul a doi loci independenti (nu manifestd linkage), segregarea fenotipica in F, este tipic
mendeliand, adica de 9:3:3:1. Daca cei doi loci manifestd linkage, atunci in F, se vor manifesta
fenotipic in exces combinatiile parentale (non crossoverele), in timp ce recombinarile (crossoverele)
vor apare cu o frecventd scazuta, dependenta de distanta dintre genele considerate.

1.2.1. FACTORII CARE INFLUENIEAZA

CROSSING - OVER-UL

Dacd mediul de viatd in care se executd experimentul pentru relevarea crossing over-ului
ramane constant de la o generatie la alta, atunci frecventa crossoverelor dintre gene nu se
modifica, ceea ce indica faptul ca acest fenomen este determinat genetic. In conditii de mediu cu
factori variabili, valoarea crossing over-ului se poate modifica intr-un sens sau altul. De
asemenea, anumiti factori biologici sau genetici pot afecta, in anumite cazuri, in mod drastic,
valoarea crossing over-ului. De aceea, incrucisarile efectuate n scopul estimarii valorii crossing
over se fac In conditii de mediu constante (uniforme) si cu genitori puri.

Dintre factorii care influenteazd direct sau indirect fenomenul de crossing over mentiondm pe
cei mai semnificativi, si anume (T. Craciun si colab., 1978):

- Sexul. La origanismele cu lipsa de omologie Intre cromozomii sexului X si Y, insotita adesea
de absenta chiasmelor Intre autozomii omologi (in profaza I a meiozei), nu apare sau este foarte
redus fenomenul de crossing over. De exemplu, la diptere, la care masculul este heterogametic
(XY), precum si la unele lepidoptere la care femela este heterogameticad (XY), nu apare crossing
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over-ul. La organismele cu crossing over la ambele sexe, existd adesea diferente de la un sex la
altul. De regula, o frecventd mai scazutd a crossoverelor se observa tot la sexul heterogametic.

- Varsta. La Drosophila melanogaster, Bridges (1927) a constatat cd femele de varsta diferite
produc crossovere in proportii variabile. Astfel, la inceputul maturitatii sexuale se inregistreaza o
frecventd maxima de crossovere, iar dupa aceea la intervale diferite de timp, s-au observat mai
multe minime. La porumb, s-au observat, de asemenea, fluctuatii ale frecventei de crossovere in
raport cu varsta plantelor, iar la femeile intre 35-40 de ani creste rata non-disjunctiei perechii de
cromozomi X, ceea ce determind apariti unor descendenti aneuplozi, adesea cu afectiuni
(sindromuri) foarte grave.

- Zona heterocromatinei.

In zona heterocromatinei a cromozomului, situatd de o parte si de alta a centromerului, precum
si 1n sateliti, chiasmele lipsesc sau se gasesc cu o frecventd redusd. Genele din aceastd parte a
cromozomului sunt foarte dense, puternic spiralizate, cu posibilitdti mici de transcriptie si deci,
de functionare, fiind considerate inactive.

- Modificarile in structura cromozomului.

In functie de natura lor, pot reduce sau suprima prezenta chiasmelor intre cromozomii
omologi. Aceste modificari apar cu frecventd mare in urma tratamentelor cu agenti mutageni in
doze mari, care induc numeroase si diferite dislocatii cu efecte negative asupra organismelor.

Practic, toate tipurile de modificari in structura cromozomilor (deficientele, duplicatiile,
inversiile, translocatiile) in stare heterozigota suprima sau reduc aparitia chiasmelor prin lipsa
omologiei induse artificial intre cromozomii pereche.

- Modificarile numérului de genomuri sau de cromozomi

(autopoliploidia, alopoliploidia, monosomia) reduc sau suprimd total aparitia chiasmelor si
respectiv, a crossing over-ului.

- Factorii de mediu (temperatura, lumina, umididatea, nutritia, etc.) pot afecta in mod diferit,
in anumite etape ale dezvoltarii oraganismelor, aparitia chiasmelor si respectiv, a crossing overe-
lor, mai ales in regiunile heterocromatice ale cromozomilor.

1.2.2. TIPURI DE CROSSING - OVER

Crossing over-ul se poate clasifica dupa mai multe criterii, dintre care mentionam:
a) dupa tipul de diviziune celulard in care apare se cunosc doud tipuri de crossing over, si
anume:

1) crossing over meiotic, are loc In profaza I a meiozei si se identifica in diplonem,
prin aparitia chiasmelor intre cromatidele nesurori ale cromozomilor omologi. Este tipul cel mai
frecvent de crossing over, care prin recombindrile intracromozomiale, reprezintd o sursa foarte
importantd a variabilititii organismelor. Conditiile majore pentru manifestarea fenotipicd a
acestui tip de crossing over sunt: prezenta obligatorie a cromozomilor omologi in stare
heterozigota si realizarea formatiunilor citologice de tetrada cromatidica.

2) crossing over mitotic sau somatic. Mai sus am precizat faptul ca crossing overe-ul
este asociat in mod normal, cu diviziunea meiotici. In anumite conditii si cu o frecventd foarte
redusd, un fenomen asemanator poate avea loc si in diviziunea mitotica (in celulele somatice de
la plante si animale, la sfarsitul interfazei sau in profaza mitotica, cdnd cromozomii preche au
formate cele 4 fire cromatidice §i sunt in stare heterozigotd. Acest tip de crossing over a fost
denumit crossing over mitotic sau somatic §i care se detecteaza fenotipic prin segregarea mitotica
a genelor marker pe acelasi individ, determinand aparitia de tesuturi mozaicate (tesuturi normale
alaturi de tesuturi recombinate). Crossing over-ul mitotic a fost pus in evidentd la Drosophila
melanogaster (C. Stern, 1936); la plante (J.H. taylor, 1958), precum si la numeroase
microorganisme (bacterii, ciuperci).
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b) dupa nivelul la care are loc ruperea §i schimbul de segmente cromozomiale, crossing over-ul
poate fi:

1) crossing over egal, atunci cand chiasmele apar intre loci omologi (la acelasi nivel
sau punct) si segmentele cromatidice care se schimba sunt egale (identice); acesta este tipul
normal de crossing over, cu ruperi si schimburi simetrice (egale) de segmente cromatidice:

o 'ﬂ' E

A >< B
o a b
— b

2) crossing over inegal, atunci cdnd chiasma si, respectiv, schimbul segmentelor
cromatidice care se schimba sunt inegale. In cazul crossing over-ului inegal dispare conditia de
heterozigotie a cromozomilor omologi. Datoritd acestui tip aparte de crossing over, intr-o
cromatidd remaniatd vor apare una sau mai multe gene in dublu exemplar, iar fenomenul se
numeste duplictie, iar in cealaltd cromatida vor lipsi genele respective, de unde si denumirea de
deficienta (vezi figura de mai jos).

Crossig over-ul inegal si consecintele sale asupra cromatidelor implicate

- O T o

o &0 oo
- 0 o 0 g ®

o A0 Ao O

Sturtevant si Morgan (1923) au observat crossing over-ul inegal la Drosophila, la locusul B,
segmentul 16 A din cromozomul X. Ochiul normal (B.) are un singur segment 16 A, in timp ce
ochiul Bar (BB) este o duplicatie in tandem cu doud segmente 16 A, iar ochiul Bar (BBB)
reprezintd o triplicatie cu trei segmente 16 A. Dela ochiul normal (forma rotunda), se ajunge la ochi
mici, de forma oblonga — tipul Bar — si la ochi foarte mici - la tipulduble Bar- , relevand in mod
evident efectul de dozaj al genelor.

3) crossing over-ul nelegitim, atunci cand chiasma apare intre cromozomi heteromorfici
care au portiuni (zone) homoloage sau partial homoloage (la indivizi haploizi sau poliploizi).

¢) dupa complexitatea materialului genetic implicat in crossing over distingem doua tipuri:

1) crossing over intergenic (intre gene) in care schimbul reciproc Intre cromozomii
omologi cuprinde segmente de cromatide (cromozomi) cu una sau mai multe gene. Este tipul
obisnuit de crossing over a cédrui valoare de schimb depinde de distanta dintre gene.

2) crossing over intragenic (in cadrul aceleiasi gene), reprezintd schimburi reciproce
intre subunitatile unor gene complexe (loci complecsi), denumite subgene sau pseudoalele. Aceste
subgene (pseudoalele) au aparut in cadrul unor gene prin mutatii in diferite zone ale acestora si care
sunt alelice prin functiile lor. Subgenele pot fi separate si relevate fenotipic prin crrosing over
itragenic, analizand un numar foarte mare de indivizi, si in prezenta unor gene marker langa locusul
studiat. Pseudoalele sunt detectate fenotipic in pozitia “trans”, cand ele se gasesc plasate diferit pe
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cei doi cromozomi pereche, in timp ce in pozitia “cis” se manifestd fenotipul sdlbatic. Cele doua
pozitii pentru doud gene pseudoalele a; si a, sunt urmétoarele:

a______+
——— - pozitia trans, unde se manifesta fenotipic pseudoalele a;
+ ap
a______ @
—_— - pozitia cis, unde se manifesta fenotipul salbatic
+ +

Studiul unor gene la Drosophila melanogaster a relevat mai muti loci complexi, cu doud sau mai
multe pseudoalele. Astfel, Lewis (1955) a oservat crossing over intragenic la locii lozenge, white,
forked (in cromozomul X), la locusul star in cromozomul 1II si la alti loci. Asemenea loci complecsi
au fost descoperiti si la alte specii de plante si animale (la bumbac, porumb, soareci etc.).

2. ALCATUIREA HARTILOR CROMOZOMALE

Harta cromozomald constituie reprezentarea graficd a cromozomilor cu indicarea ordinei si
distantei relative a genelor linkage (pe fiecare cromozom). Daca distanta dintre gene este estimata
prin frecventa crossoverelor (in unititi Morgan), reprezinti o harti genetici. In cazul ci pentru
localizarea genelor pe cromozomi se folosesc observatii citologice ale crossoverelor asociate cu
mutatii, dislocatii cromozomale etc., se obtine harta citologica. Cele mai complete, sunt hdrtile
citogenetice,care se alcatuiesc pe baza studiilor citologice ale crossoverelor, asociate cu stabilirea
genelor de pe fiecare cromozom si a distantelor dintre ele (proportionale cu frecventa
crossoverelor).

Alcatuirea hartilor genetice presupune o serie de etape, si anume:

- delimitarea grupelor linkage prin identificarea unor gene marker in fiecare cromozom (gene
care se transmit in bloc), folosind fenomenul de aneuploidie;

- stabilirea distantei dintre genele din acelasi cromozom prin determinarea frecventei
crossoverelor;

- determinarea ordinei (pozitiei) genelor in cromozomi.

Intrucat primele doud etape de alcatuire a hértilor cromozomale fac obiectul a douid capitole
distincte 1n prezentul manual, ne vom referi in continuare la ultimele doua etape, care se bazeaza pe
valorificarea fenomenului de crossing over.

Rezumat:Teoria cromozomala a ereditdtii; Inlantuirea genelor dispuse in acelasi cromozom

(linkage); Schimbul reciproc de gene (crossing-over-ul); Factorii care influenteaza crossing — over-
I; Tipuri de crossing — over; Alcatuirea hartilor cromozomale
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Test autocontrol:

7 Culoarea ochilor la Drosophila | a) pleiotropie
melanogaster reprezinta: b) polihibridare
c) serie alelica
8 In cazul unei trihibridari, sunt | a) 16
luate in considerare trei caractere | b) 64
ale genitorilor. Cate combinatii | ¢)27
apar in generatia F;
9 T.H. Morgan a elaborat : a) doua legi ale ereditatii
b) patru teorii privind ereditatea
c) trei teze ale ereditatii
10 Procentul de crossovere reprezinta: | a) distanta dintre doi cromozomi
b) distanta dintre doua celule
c) distanta dintre doua gene plasate pe
acelasi cromozom
11 In urma crossing-over-ului dintre | a) doua cromatide parentale si doua
doi cromozomi, rezulta: recombinate
b) patru cromatide parentale
¢) patru cromatide recombinate
12 In cazul incrucisarii unui individ | a) 3 :2
cu genotipul AaBbCcDd ( gene | b) 1:1
linkage complet) cu un individ cu | ¢) 1:1:1:1
genotipul aabbccdd, va apare
urmatorul raport :
13 Dupa diviziunea in care apare, | a) egal si inegal
crossing-over-ul poate fi: b) mitotic si meiotic
¢) intragenic si intergenic
14 De ce difera rezultatele | a) primul a studiat gene independente,
hibridarilor efectuate de Mendel | iar Morgan gene plasate pe acelasi
de cele effectuate de Morgan? Cromozom
b) unul a studiat caractere calitative,
iar celalalt cantitative
¢) au studiat specii diferite
15 Cele mai complete harti sunt a) hartile cromozomale

b) hartile genetice

¢) hartile citologice

37




CAPITOLUL 1V
GENETICA CANTITATIVA

1. DETERMINISMUL GENETIC AL CARACTERELOR CANTITATIVE

Caracterele mendeliene care au facut obiectul de studiu intr-un capitol precedent sunt denumite
caractere calitative, controlate de gene majore (mendeliene), cu efecte marcante asupra fenotipului si
care practic, nu sunt influentate de conditiile de mediu. Cel mai adesea, un caracter calitativ este
controlat de o singurd gend majora (mendeliana).

Majoritatea caracterelor si insusirilor organismelor nu se manifesta insa, prin diferente pregnante,
fiind uneori imposibil de a separa fenotipurile cu variatii mici si greu de sesizat. Numeroase caractere
cu importantd economicd precum elementele de productivitate (numarul de frati, numarul de
inflorescente, numarul de boabe, greutatea fructelor sau semintelor pe plantd, etc), capacitatea de
productie (productia de seminte, fructe, de masd vegetativd sau productia de 1ana, lapte, oua etc),
insusirile fiziologice (rezistentd la ger, la secetd, la cadere etc), Insusirile biochimice (continutul in
proteine, 1n ulei, in aminoacizi etc) prezintd o gama continud de fenotipuri Intre minus si plus varianta
(variatie continud). Aceste caractere sau insusiri ale organismelor se pot numara, cantiri sau masura,
exprimandu-se numeric prin diferite valori care indicd expresia lor fenotipicd. Asemenea caractere au
fost denumite caractere metrice sau cantitative, iar ramura geneticii care se ocupa cu studiul lor a
capatat denumirea de geneticd cantitativi. In controlul expresiei fenotipice a caracterelor cantitative
sunt implicate doud sau mai multe perechi de gene denumite gene multiple, poligene sau gene minore;
fiecare gend contribuie la realizarea fenotipului intr-o anumita proportie si foarte discret, incat sunt
necesare metode destul de complicate pentru determinarea efectului lor. De asemenea, caracterele
cantitative sunt influentate putemic de factorii de mediu, care pot determina deviatii ale fenotipului
intr-un sens sau altul.

Genele care intervin in controlul caracterelor cantitative pot avea efecte aditive si egale, efecte
aditive si inegale si efecte opozitionale. Pe langa genele multiple cu efecte aditive care au ponderea
cea mai mare in cadrul variantei genetice, pot interveni si unele gene nealele cu moduri de actiune
diferite.

In general, genele multiple implicate in manifestarea unui caracter cantitativ sunt situate in cromozomi
neomologi (gene independente). Prezenta in acelasi cromozom a mai multor loci din acelasi sistem
de gene multiple (aparuti prin duplicatie) constituie o piedicd puternica in obtinerea unor genotipuri
care sa posede fie numai alele pozitive (active sau contribuitoare) fie numai alele negative (inerte
sau neutrale).

La inceputul geneticii mendeliene se considera cd existd o diferentd fundamentald intre
caracterele calitative si cele cantitative. Revine meritul lui Nilsson-Ehle (1909), de a elucida
legatura intre aceste doua tipuri de caractere. Una dintre experientele clasice care i-a permis sa
explice mecanismul ereditatii cantitative a constat in incrucisarea unui soi de grau cu boabe de
culoare rosie foarte intensa cu un soi cu boabe albe. In F; toti indivizii erau omogeni, avand boabe
de culoare rosie intermediara, iar in F, a rezultat un raport global de segregare de 15 rosii : 1 alb.
Dupad gruparea atentd a indivizilor dupd intensitatea culorii bobului au rezultat 5 clase
fenotipice, cu variatie continud, intr-un raport de 1:4:6:4:1. El a interpretat aceste rapoarte
fenotipice de segregare ca reprezentand segregarea a doua perechi de alele cu efecte individuale
cumulative care determina acelasi caracter (vezi figura 10. 1.).
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Fig. 10. 1. Ereditatea culorii bobului

Rosu intens Alb
P R1R1R2 R2 r I 1Inr,
G R1R2 X rir;
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Din analiza generatiei F; rezulta ca:

1/16 4/16 6/16 4/16 1/16
R1R1R2R2 R1R1R2r2 R]R]I‘QI'Q R]I’]I’zl‘z Irirr
RiRinR; RiriRom r1RiRom

R]I‘1R2R2 R]I‘]RQI'Q I']I‘]RQI'Q
RiriRom RiriRom rirnR;
R]I‘]RQI'Q
ririRoRy
rosu rosu intens | rosu rosu deschis | alb
foarte interm.
intens
4 alele 3 alele 2 alele 1 alela 0 alele
active active active activa active

Fiecare alela activa R; si R, contribuie cu o anumita parte la determinarea culorii rosii, fiind
denumite gene active (contribuitoare sau favorabile), in timp ce alelele r; si 1, determind numai
culoarea alba (fenotipul rezidual), fiind denumite gene inerte (neutrale). Deci, distributia genotipurilor si
fenotipurilor calculate pe baza alelelor active si a celor neutrale este de 1:4:6.4.1, adica 1/16 poseda 4
alele active, 4/16 poseda 3 alele active, 6/16 poseda 2 alele active, 4/16 prezintd o singura alela
activa si 1/16 nu au nici o alela activa.

In alte experiente similare s-a gisit ca la grau, culoarea boabelor este controlati de trei perechi de gene.
In acest caz, raportul general de segregare a fost de 63 boabe rosii de diferite nuante: 1 bob alb,
rezultand 47 clase fenotipice de la rosu la alb in proportie de 1:6:15:20:15:6:1. Din cele prezentate mai
sus, rezultd ca pe masura ce numarul de gene implicate in determinismul unui caracter cantitativ
creste, numarul claselor fenotipice creste progresiv dupd o distributie binomiala, in timp ce frecventa
claselor extreme descreste.

In genetica cantitativa, ca dealtfel si in genetica calitativa, se folosesc frecvent notiunile de "caracter"
si "Insusire". Consideram necesar sd precizdm cd prin caracter se intelege o particularitate
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morfologica sau anatomicd, iar prin insusire se intelege o particularitate fiziologica, biochimica,
tehnologica sau adaptativa.

Pentru studiul ereditatii i variabilitatii caracterelor cantitative se fac in mod obligatoriu masuratori,
numadratori sau cantariri asupra unor populatii de indivizi, urmate de gruparea, prelucrarea si
interpretarea datelor. Stiinta care indica metodele de calcul, de sinteza si de interpretare a rezultatelor
experimentale privind modul de transmitere al caracterelor cantitative de la parinti la urmasi, poarta
denumirea de biometrie, genetica cantitativa, biostatistici sau genetica statistici. Karl Pearson a
definit biometria ca fiind "stiinta ce utilizeazd metodele matematice in studiul ereditatii si
variabilitatii vietuitoarelor". Biometria deriva de la cuvintele grecesti "bios" - viatd si "metros"- a
masura.

Obiectul biometriei il constituie variatiiie care se prezintd sub forma de valori numerice
rezultate din masuratori, numaratori, cantariri, analize etc, efectuate asupra organismelor intregi sau a
unor parti ale acestora (spice, boabe, inflorescente, frunze, ramuri etc). Biometria opereaza cu date
biologice si permite compararea populatiilor experimentale (soiuri, linii, hibrizi, suse, cloni etc) cu
populatiile ideale, formuland concluzii teoretice si practice pe baza datelor experimentale.

Analiza geneticd a caracterelor cantitative trebuie sd raspundd unor exigente care si sporeasca
eficacitatea selectiei in procesele de ameliorare. Astfel, orice analizd genetica trebuie sd rezolve in
principal, urmatoarele probleme:

- sd precizeze contributia genotipului (G) si a mediului (E) in exprimarea fenotipicad a
diferitelor caractere in cadrul unui esantion de indivizi;

- sa calculeze diferentele dintre diferite populatii si sa stabileasca semnificatia (veridicitatea) acestor
diferente;

- sa calculeze principalele valori (indici statistici) care furnizeaza informatii cat mai precise asupra
gradului de variabilitate al caracterelor analizate;

- sd permitd compararea valorilor empirice calculate pe probe medii cu valorile teoretice ale
populatiilor statistice, care sd indice corespondenta intre, datele experimentale si cele teoretice;

- s stabileasca tipul si gradul de corelatie dintre caracterele analizate;

- sa calculeze diferentele de selectie, progresul genetic si indexul de selectie pentru caracterele cu
importantd economica.

In perioada 1910-1913 EM. East si colaboratorii (citati de T.Criciun si colab., 1978) au studiat
ereditatea dimensiunilor stiuletelui la porumb, ajungand la concluzii similare cu cele ale lui
Nilsson-Ehle. Pentru relevarea ereditatii lungimii stiuletelui de porumb, E.M. East a incrucisat un soi
de porumb zaharat cu stiulete lung cu un alt soi de porumb de floricele cu stiulete mic, obtinand in F,
stiuleti de lungime intermediard intre cei doi parinti. Studiul generatiei F, a evidentiat o mare
variabilitate a lungimii stiuletelui intre limite foarte largi, avand o frecventd maxima indivizii din
clasele de lungime mijlocie, in timp ce variabilele extreme au avut o frecventa foarte micd. Gruparea
indivizilor din F; 1n clase fenotipice (dupd lungimea stiuletilor) a dus la obtinerea a 5 clase intr-un
raport de 1:4:6.4:1, sugerand faptul ca acest caracter este controlat de doud perechi de gene multiple.

Tot E.M. East (1916) a pus in evidenta ereditatea cantitativd a lungimii corolei la florile de
tutun. Pentru aceasta el a incrucisat doua soiuri pure de N. longiflora cu un soi cu tubul corolei lung
si celdlalt cu tubul corolei scurt. In F; plantele aveau flori cu lungime mijiocie a corolei, iar in F, s-a
observat o mare variabilitate a acestui caracter, fard a se gasi indivizi cu valorile extreme ale parintilor.
Autorul a explicat acest fenomen prin implicarea unui numar relativ mare de gene multiple, ceea ce a
determinat aparitia cu frecventd redusa a formelor extreme. Reaparitia formelor parentale ar fi
posibild in contextul unei populatii hibride F, mult mai numeroase.

Ulterior, au fost studiate numeroase caractere cantitative determinate de sisteme de gene multiple
cu efecte aditive la mazare, soia, grau, gura leului, tomate, etc.
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2. SISTEME DE GENE MULTIPLE

De la inceput geneticienii s-au preocupat de stabilirea relatiilor alelice si intergenice din
cadrul sistemelor poligenice.

In experientele de pionierat ale lui Nillson-Ehle efectuate la grau s-a descoperit faptul ca
genele multiple implicate in culoarea bobului au efecte egale si aditive. Ulterior, odata cu
diversificarea si dezvoltarea cercetarilor de genetica cantitativa s-au descoperit si alte sisteme
de gene multiple: cele cu efecte inegale si aditive si cele cu efecte opozitionale, precum si relatia
genelor multiple cu gene din afara sistemului poligenic (gene cu dominanta totald, gene
epistatice, gene modificatoare etc).

Pentru relevarea relatiilor posibile dintre genele multiple sd presupunem ca avem un sistem
poligenic cu 4 perechi de gene care controleazd un anumit caracter cantitativ. Unul dintre
parinti are genele active (contribuitoare), respectiv AjA1A2A2A3A;3 (Py), iar celdlalt parinte
are numai genele neutrale, respectiv a;a;asarazazasas (P2). Dacd se considerd ca fiecare alela
activa contribuie la realizarea caracterului cu trei unitati, iar o aleld neutrald contribuie cu o
singurd unitate, atunci putem sd exemplificdm principalele modele de sisteme poligenice
(T.Craciun si colab., dupa V. Granth, 1964; 1975).

2. 1. SISTEME DE GENE MULTIPLE CU EFECTE EGALE SI ADITIVE (MODELE
POLIMERICE).

In acest sistem, genele implicate au efecte egale si aditive, iar modul lor de comportare in F; si F,
se prezinta astfel:

P]Z A1A1A2A2A3A3A4A4 =6+6+6+6=24
P,: a;ajaazaza3a4a4 =2+2+2+2= 8
Fi: Aja1ArarAzazAjsay =4+4+4+4=16 (intermediar)

In F,, vor rezulta 9 clase fenotipice cu variatie continua, in raportul de 1:8:28:56:70:56:28:8:1, cu
valorile extreme de 1/256 A1A1A2A2A3A3A4A, - 1/256 ajajazajzazaszasas. Reprezentarea grafica a
distributiilor din F, determind o curba normala si simetricd cu extremele 8 si 24, iar media de 16 (la
mijlocul curbei).

Dacé la unul dintre loci, intre cele doud alele apare relatia de dominanta si recesivitate, de
exemplu intre A, si a;, atunci valoarea si distributia fenotipurilor va fi urmatoarea:

Pi: AtA1AALA3A3ALA, =6+6+6+6=24
P,: ajajaazaza3a4a4 =2+2+2+2= 8
FlzélglA2a2A3a3A4a4 =6+4+4+4=18

In scest caz, valoarea hibridului F; nu mai este intermediara (este mai mare), iar in F, rezulta tot 9
clase, Insa curba de variatie va fi asimetrica, deviata spre parintele P
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2. 2. SISTEME DE GENE MULTIPLE CU EFECTE INEGALE SI ADITIVE (MODELE
ANISOMERICE).

In acest caz, alelele din sistem au contributii diferite (inegale) la realizarea fenotipului. Daca in
exemplul folosit locusul A; are efecte triple fatd de locii Ay, Az si A4 (in lipsa dominantei totale),
modelul anisomeric se prezinta astfel:

Pli A1A1A2A2A3A3A4A4 1I8+6+6+6=36

P,: ajajarara3a3a4a4 6+2+2+2=12

Fi: AjaiArarAzazAgay = 12+4+4+4=24
F12A1A1A2A2A3A3A4A4 < » d1djararazazasay
1/256 1/256

Si in scest caz, in Fy hibrizii prezinta valori intermediare, iar in F, ei se distribuie tot dupa o curba
simetricd, cu un numdr mai mare de clase fenotipice si cu o frecventd mai redusd a indivizilor cu valori
mijlocii. Daca una dintre perechile de gene manifestd dominanta totald (de exemplu, A; > a,), atunci in
F; siin F, curba de variatie suferd o deviatie spre parintele P, cu alela dominanta:

P]i A1A1A2A2A3A3A4A4 =18+6+6+6=36
P,: a;jajaazaza3a4a4 = 6+2+2+2=12
Fy: AlglA2a2A3a3A4a4 = 12+4+4+4=24

Deci hibridul F;> (P, + Py) /2

2. 3. SISTEME DE GENE MULTIPLE CU EFECTE OPOZITIONALE

In scest caz, unele gene din sistem actioneaza in sens pozitiv, iar altele in sens negativ. Expresia
fenotipica rezulta din suma algebrica a genelor multiple implicate. Folosind tot exemplul anterior cu
4 loci, In care gena A are efect pozitiv, iar genele A, , Az si A4 au efecte negative, rezulta
urmatoarele fenotipuri:

Pi: AtAT1AL A A3A3ALA, =54-6-6-6=36
P,: ajajararazazazay =18-2-2-2=12
F]I A1a1A2a2A3a3A4a4 =36-4-4-4=24

Se observa cd si in aceasta situatie, fenotipul este intermediar in Fy, iar in F,, anumite genotipuri
(combinatii de gene) depdsesc valorile extreme, datoritd segregdrii transgresive. Astfel, genotipul
AjAjaxazazaszasas cu fenotipul 54 -2-2-2-2 = 48, care depaseste cu mult parintele cu fenotipul
maximal (P; = 36) si este dublu comparativ cu F; = 24, in timp ce genotipul a;a;ArArA3A3A4A4 cu
fenotipul 18 - 2 — 6 - 6 = 4 este cu mult inferior parintelui minimal (P, = 12). O situatie similara
apare si in Fj, in situatia in care la unii loci din sistemele opozitionale sunt implicate gene
majore cu dominantd completa. Astfel, daca perechea de alele multiple cu efecte pozitive Aja;
manifestd dominanta totala in Fy, atunci genotipul din F; (Aja;Az2a2A3a3A4a4 a4) cu fenotipul 54 —4 —
4 —4 =42 depaseste parintele maximal, P, cu fenotipul 54 -6 -6 -6 =32.
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3. CONSANGVINIZAREA

Consangvinizarea reprezintd autofecundarea fortatd a plantelor alogame sau incrucisarea intre
indivizi nruditi, la animale si om, ( frate x sora, tata x fiica, mama x fiu).

Descendenta consangvina timp de mai multe generatii succesive a unei plante alogame sau a unei
perechi de indivizi ( la animale ) este cunoascutd sub denumirea de linie consangvinizata.

Efectul major al consangvinizarii este obtinerea de genotipuri noi, homozigote, ca urmare a
desfacerii populatiei autofecundate in genotipurile componente. Astfel, consangvinizarea reprezinta
o alta sursa importantd de variabilitate genetica.

Consangvinizarea constituie o metoda utilizatd in ameliorarea numeroaselor specii de plante
alogame ( porumb, floarea soarelui, sfecld, ceapa, varza, morcov, castraveti, etc. ), precum si la
unele specii de animale ( pasari, porci etc. ).

3. 1. EFECTELE FENOTIPICE ALE CONSANGVINIZARII

Datorita consangvinizarii, are loc o reducere puternicd a vitalitdtii, care afecteaza capacitatea de
crestere, de reproducere si de adaptare, mai ales dupd prima autofecundare fortata ( C;). Aceste
fenomen cunoscut §i sub denumirea de de depresiune de consangvinizare, variaza foarte mult cu
specia de plante. Astfel, este nuld la dovleac, foarte mica la sfecla si foarte puternicd la porumb,
floarea soarelui, varza, salata, ceapd, morcov, etc. Reducerea vitalitatii are loc pana la C; — Cs , cand
se ajunge la un minim de consangvinizare.

Scaderea vitalitatii este marcatd de reducerea taliei, a suprafetei foliare, diminuarea elementelor
de productivitate si, respectiv, scaderea evidentd a productiei, aparitia unor deficiente clorofiliene
ete.

Un efect fenotipic important il reprezinta scaderea rezistentei liniilor de consangvinizare la
anumiti factori de mediu datorita ingustarii bazei genetice.

Odata cu cresterea numarului de generatii consangvine se realizeazd uniformitatea fenotipicad a
liniilor consangvinizate, care practic dupa 7-10 generatii sunt homozigote la majoritatea locilor.

3.2 EFECTELE GENOTIPICE ALE CONSANVINIZARII

Cele mai importante efecte genotipice sunt urmatoarele:

-segregarea puternicd in primele generatii de autofecundare §i desfacerea populatiei in
biotipurile componente care pot fi : homozigot-recesive, homozigot-dominante, homozigot-recesive
pentru anumiti loci si homozigot-dominante pentru alti loci. De exemplu, individul cu genotipul
AaBbCcDd poate segrega in biotipurile:

AaBbCcDd AaBbCcDd

aaBbCcDd AABbCcDd

aabbCcDd AABBCcDd

aabbccDd AABBCCDd

aabbccdd —homozigot recesiv. - AABBCCDD-homozigot dominant
AaBbCcDd
AAbbCcDD
aaBBCCDD- homozigoti recesivi s1 dominanti
AABBccDD
AABBCCdd
AAbbCCdd .......
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Genotipurile homozigot-recesive se identifica relativ usor si prezintd in unele cazuri caracteristici
daunatoare, cum ar fi: plante pitice, debile, sterile, cu deficiente clorofiliene etc. Ele pot fi
identificate in C; sau C; si pot fi eliminate usor.

- cresterea homozigotiei odatd cu numadrul de generatii consangvine. Indicele folosit frecvent
pentru aprecierea gradului de homozigotie intr-o populatie autopolenizata in functie de numarul
locilor luati in considerare, generatia de consangvinizare i numarul indivizilor dintr-o generatie de
consangvinizare, este coeficientul de consangvinizare, notat cu F, care se calculeaza dupa formula:

F=[la—-i/2ny |
In care: F= coeficientul de consangvinizare, care nu se confunda
cu simbolul pentru generatiile hibride;
t = numarul generatiei de consangvinizare (se numeroteaza cu cifre romane: I, I1, II1,....);
N= numarul total de indivizi dintr-o generatie consangvina.

Din formula se observa cé, cu cat numarul de generatii, numéarul de indivizi si de loci sunt mai
mari cu atat coeficientul de consangvinizare este mai mic.

Exemplu de calcul:

1. Sa se calculeze coeficientul de consangvinizare pentru un singur locus (n=1 ), In generatia a
patra in cazul unei populatii de 50 indivizi (N=50) . Inlocuind in formula rezulta:

Fiv' = [1 -( —1/2.50)4]1 = 1-(-99/100)* = 0.0394 = 3.94%
2. Sa se calculeze coeficientul de consangvinizare pentru patru loci in generatia IV, la o pupulatie
de 50 indivizi.
Fiv' = [1-(1-1/2.50)*]'= [1- (99/1000)*]' = 0.00024
In acest caz se realizeazi o homozigotie redusi fata de exemplul precedent.

3.3 IMPORTANTA LINIILOR CONSANGVINIZATE

Asa cum s-a ardtat, liniile consangvinizate au in general, vitalitate redusa, motiv pentru care nu pot
fi folosite direct 1n productie. Cu toate acestea, la majoritatea speciilor alogame anuale, obtinerea si
folosirea liniilor consangvinizate In ameliorarea acestor specii, este o metodd eficace din
urmatoarele considerente majore:

- unele linii consangvinizate sunt valoroase datoritd manifestdrii unor gene recesive in stare
homozigota, care controleaza caractere i insusiri dorite de om, cum ar fi: port erect, tufa
compactd, frunze sesile, continut redus in alcaloizi, rezistentd mare la anumiti factori de
mediu, etc.;

- obtinerea efectului heterozis prin incrucusarea liniilor consangvinizate si obtinerea hibrizilor
comerciali Fy, care treptat tind sd inlocuiasca soiurile la numeroase specii de plante.

4. HETEROZISUL

Heterozisul este fenomenul opus consagvinizarii, care reprezintd expresia genetica favorabild a
hibridarii. Cu alte cuvinte, heterozisul reprezintd cresterea vigorii hibride in F; in urma
incrucisarii intre forme (linii consagvinizate, soiuri, etc.) diferite genetic. Incepand cu generatia
F,, efectul heterozis scade datoritd segregarii.

Fenomenul de heterozis are un rol deosebit in ameliorarea plantelor alogame, el putandu-se
fixa la plante cu inmultire vegetativd. De asemenea, heterozisul se manifestd si la plantele
autogame (tomate, ardei, etc.).

Intensitatea heterozisului este foarte mare la Incrucisarea intre linii consangvinizate sau intre
soiuri (linii pure) si scade la incrucisarea intre forme cu grad ridicat de heterozigotie.

Fenomenul heterozis afecteaza atat caracterele cantitative (elemente de productivitate, insusiri
biochimice, insusiri fiziologice etc), cat si o serie de carctere calitative (culoarea si forma unor
gene, etc.).
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Dupé natura caracterelor si insusirilor afectate se disting urmatoarele tipuri de heterozis
(Gustafsson, 1951):
- heterozis reproductiv — cand in F, sporeste productiviteatea de seminte si respectiv, productia
de fructe;
- heterozis somatic — cand in F, creste considerabil masa vegetativa;
-heterozis adaptiv — cand In F; se inregistreaza o crestere a rezistentei plantelor la anumiti
factori de mediu; acest tip de heterozis apare mai ales la incrucisarile indepartate.
Efectul heterozis ( Hg) se calculeaza frecvent in doua moduri, i anume:
HFl = XFl‘ (XP] + XPZ )/2 sau:
X Hr1 = X1 — Xpmax
In care: Xp; = media aritmetica a populatiei F; pentru caracterul analizat;
XP; = media aritmetica a populatiei parintelui cu valoarea fenotipica maxima, notat cu P;.
XP, =media aritmeticd a populatiei parintelui cu valoarea minima, notat cu Ps.
In generatiile urmitoare, efectul heterozis scade cu 50% de la o generatie la alta datorita reducerii
heterozigotilor cu cate 50%.
Astfel, HF,=1/2 Hrp; Hgpz=1/2 HF, etc.

Teorii care explici fenomenul heterozis. Dintre teoriile care incearcd sa explice fenomenul
heterozis, cele mai acceptate sunt urmatoarele:

a) teoria dominantei ( A.B. Bruce si B.C. Davenport, 1910 ) care presupune ca vigoarea hibrida
este atribuitd actiunii factorilor dominanti asupra cresterii §i vigorii plantelor, fiecare cuplu de alele
heterozigote avand o valoare fenotipica egald cu perechea homozigota parentald dominanta, adica
Aa=AA.

Exemplu: sa acceptam cd un anumit caracter cantitativ este controlat de 4 perechi de grupe
multiple si ca fiecare gena activd contribuie la realizarea fenotipului cu 2 unitati, iar fiecare gena
neutrald cu o unitate. Rezulta ca:

P AAbbCCdd X aaBBcccDD
2+1+2+1 =6 1+2+1+2 =6
F] AaBbCcDd
2+242+2 =8

Se observa ca hibridul F; are o valoare fenotipica superioara parintilor.

b)teoria supradominantei ( G.H. Schull,1945) presupune cd vigoarea hibrida in F; se datoreaza
faptului ca heterozigotul F, depaseste parintele homozigot dominant. Adicd, Aa >AA. Fata de
exemplul precedent, genotipul Aa = 2.5 unitati, fatd de Aa = 2 unitati si aa = 1 unitate.

P AABBCCDD X aabbccdd
2424242 =8 1+1+1+1 = 4

F, AaBbCcDd
2.5+2.5+2.5+2.5=10

Rezulta ca, hibridul F; are o valoare fenotipica mai mare decat parintele homozigot dominant.

¢) teoria heterozigotiei ( G.H. Schull, E.M. East si H.K. Hayes, 1912) se bazeaza pe faptul ca, cu
cat in F; se acumuleazd mai multe gene opuse (heterozigote), cu atat efectul heterozis este mai
puternic, atingdnd valoarea maxima la hibrizii F; cu heterozigotie la toti locii. Deci, efectul
heterozis este direct proportional cu numarul de gene in stare heterozigota.

Alte teorii explica insuficient fenomenul heterozis sau se refera la cazuri limitate.
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Variabilitate fenotipica inregistratd in F; este mai micd decét cea a liniilor consangvinizate
parentale, demonstrand ca acestea sunt mai sensibile la conditiile de mediu decat hibrizii F;
Geneticienii utilizeazd termenul de homeostazie care face aluzie la mentinerea unei stiri de
echilibru pe plan ontogenetic si filogenetic, in limitele uzuale ale fluctuatiilor de mediu.

4.1 IMPORTANTA PRACTICA A HETEROZISULUI

Pe langa rolul heterozisului in evolutia plantelor, el este considerat ca o metoda de ameliorare
extrem de pretioasd si beneficad pentru sporirea productiei agricole. Asa se explica faptul ca la
numeroase specii agricole hibrizii F; se afirmd foarte rapid si cu sigurantd ei vor inlocui soiurile
existente in cultura.

Cercetarile efectuate la plantele autogame ( Lerber, 1954 ) au dus la concluzia cd efectul
heterozis poate fi mare si foarte important in directia heterozisului reproductiv ( cresterea productiei
de fructe, de seminte etc ) si adaptiv, si mai putin semnificativ in directia cresterii masei vegetative.
Odata cu descoperirea sterilitatii mascule si a genelor restauratoare de fertilitate, precum si a
importante cum sunt : graul, orzul, mazarea, fasolea, soia etc.

Dintre plantele legumicole, tomatele, ardeii, vinetele, castravetii, pepenii etc., manifestd un
pronuntat efect heterozis. La plantele pomicole a fost semnalatd o crestere a vigorii hribride la prun
si piersic.

La unele specii de plante heterozisul din F; poate fi fixat in descendentd prin Inmultirea
vegetativa a hibrizilor din prima generatie. Micropropagarea prin culturi de celule si meristeme
apare ca o alternativa rapida de fixare a heterozisului.

Fixarea heterozisului se poate realiza si pe diferite cai genetice, precum: inducerea popliploidiei,
inducerea unor translocatii multiple, a unor deficiente si inversii cromozomale, etc.

5. HIBRIDAREA TRANSGRESIVA (  SEGREGAREA SAU VARIATIA
TRANSGRESIVA)

Variatia transgresiva, ca rezultat al hibridarii intre forme deosebite genetic are unele efecte
asemanatoare cu heterozisul, in sensul cd n urma incrucisarii apar indivizi cu fenotipuri superioare
parintilor. Deosebirile intre cele doud fenomene, ambele proprii caracterelor cantitative sunt insa
mult mai numeroase. Astfel, heterozisul se manifestd in F;, in stare heterozigota si afecteaza toti
indivizii acestei generatii, In timp ce variatia transgresiva apare incepand cu generatia F,, in stare
homozigota (stabild) si afecteazd un numar foarte redus de indivizi; heterozisul este rezultatul
combinarii genelor multiple iar variatia transgresiva este rezultatul recombinarii genelor multiple in
urma segregari acestora.

Conditia esentiala pentru aparitia variatiilor transgresive (pozitive sau negative) este ca formele
parentale sd nu reprezinte extreme ale unui caracter poligenic, adicd parintii sa nu fie saturati in
gene active (AABBCCDD) si, respectiv gene inactive (aabbcedd). Astfel, la o hibridare cu alele
active, si respectiv inactive la doi loci, aparitia variatiilor transgresive are loc dupa schema:

P: AAbDb X aaBB
FII AaBb
Fy: 1/16 AABB - este variatia transgresiva pozitivd ( cu toate alele pozitive), cu un fenotip

superior ambilor parinti.
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1/16 aabb - este variatia transgresiva negativa (cu toate alele negative), cu un fenotip
inferior ambilor parinti.

Intre aceste fenotipuri extreme sunt cuprinsi indivizi cu 3 alele pozitive (4/16), cu doua alele
pozitive (6/16) si cu o alela pozitiva (4/16). Deci, raportul fenotipic de segregare este de 1:4:6:4:

La o hibridare transgresiva de tipul AABBCCdd x aabbccDD in F; rezultd heterozigotul

AaBbCcDd cu un fenotip intermediar, iar in F, pot apdrea variatii transgresive pozitive cu o
frecventa de 1/256 AABBCCDD care depéseste parintele maximal si variatii transgresive negative
cu o frecventa de 1/256 aabbccdd, care au fenotipuri inferioare parintelui minimal.
Frecventa variatiilor transgresive este cu atat mai mare cu cat numarul genelor multiple ce
determina caracterul luat in considerare este mai mic si invers. Aceasta inseamna ca la caracterele
determinate de un numar relativ mare de gene trebuie sa avem o descendentd foarte numeroasa in
generatiile de segregare.

Probabilitatea de a se incrucisa indivizi cu alele opuse, care si dea forme transgresive in

generatiile segregante (F,, backcross, etc.) depinde de numarul combinatiilor hibride. Cu cat
numdrul si diversitatea partenerilor de incrucisare este mai mare, cu atit sansa de a se intalni
"parteneri ideali" este mai mare. In acest scop, hibridarile dialele cu parteneri foarte diferiti genetic
si numerosi sunt cele mai recomandate si folosite in acest scop.
Rezumat: Determinismul genetic al caracterelor cantitative; Sisteme de gene multiple; Sisteme de
gene multiple cu efecte egale si aditive (modele polimerice); Sisteme de gene multiple cu efecte inegale si
aditive (modele anisomerice); Sisteme de gene multiple cu efecte opozitionale; Consangvinizarea;
Efectele fenotipice ale consangvinizarii; Efectele genotipice ale consanvinizdrii; Iportanta liniilor
consangvinizate; Heterozisul;Importanta practicd a heterozisului; Hibridarea transgresiva (
segregarea sau variatia transgresiva)

Test autocontrol:

16. In controlul genetic al wunui | a) o singura gena
character cantitativ sunt implicate: | b) una sau doua gene
c¢) doua sau mai multe gene

17. Daca un caracter cantitativ este | a) 9:3:3:1
controlat de doua gene, in F, va | b) 1:4:6:4:1
apare un raport: c) 63:1
18. Depresiunea de consangvinizare | a) dupa prima generatie de consangvinizare
apare: b) dupa a doua generatie de consangvinizare
¢) dupa a patra generatie de consangvinizare
19. Liniile consangvine pot fi utilizate: | a) in productie
b) in ameliorare
20. Coeficientul de consangvinizare F, | a) 0 si |
poate avea valori cuprinse intre: b) 10 si 20
¢) 20 si 30
21. Consangvinizarea  poate  avea | a) individuale
efecte: b) punctiforme
¢) fenotipice si genotipice
22. Efectul heterozis se poate mentine: | a) cel putin trei generatii

b) o singura generatie
¢) mai multe generatii

23. Heterozisul poate fi: a) reproductiv
b) adaptativ
¢) reproductiv, somatic, adaptativ

24, Prin heterocromozomi se intelege: | a) cromozomi omologi
b) cromozomi nepereche
¢) cromozomii sexului
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CAPITOLUL V

DETERMINISMUL GENETIC AL SEXELOR

1. CONSIDERATII GENERALE

Caracterele sexuale de ordin morfologic, anatomic, fiziologic, comportamental sunt foarte bine
exprimate la animale si la om. La plantele superioare ele sunt mai putin distincte, deoarece atat in
cazul speciilor dioice, cat si unisexuat-monoice, diferentele dintre exemplarele mascule sau femele
si respectiv, dintre ramurile cu flori mascule sau female, se limiteaza adeseori numai la structura
aparatelor florifere.

Caracterele sexuale primare sunt controlate genetic (cele care asigura formarea unui anumit gen
de celule sexuale, diferente in structura organelor de reproducere), iar caracterele sexuale secundare
sunt sub influenta sistemului hormonal ( vocea la om etc).

Sexualitatea prezinti importantd prin faptul ci asigura variabilitatea genetici a populatiilor. In
supravietuirea si reproducerea indivizilor celor mai bine adaptati la conditiile noi de mediu.

Reproducerea sexuata reprezintd tipul de nmultire cel mai raspandit in lumea plantelor si
animalelor, ea realizandu-se foarte diferit pe scara evolutiei organismelor.

Prin reproducerea sexuata alogama se asigura incrucisarea intre indivizi diferiti genotipic, care
determind cresterea vigorii si a capacititii de adaptare a organismelor, fenomen cunoscut sub
denumirea de heterozis. In acest sens, plantele alogame s-au adaptat pe diferite cii la prevenirea
autofecundarii (prin decalarea maturitatii gametilor, protandrie si protoginie, heterostilie,
monoicitatea si dioicitatea, autoincompatibilitatea sau autosterilitatea etc.).

2. DETERMINISMUL CROMOZOMIAL AL SEXULUI

La un numar insemnat de specii de animale si plante, sexul este determinat de o pereche de

cromozomi denumiti cromozomii sexului sau heterozomi. Unul din sexe este homogametic
(produce un singur tip de gameti) si se noteaza, de reguld cu XX, iar celdlalt sex este heterogametic
(produce doua tipuri de gameti) si se noteazd cu XY sau XO. La unele specii de plante si animale in
determinismul sexului sunt implicati mai muti heterozomi.
A)  Sexul mascul heterogametic. La mamifere (inclusiv om) si la unele insecte (Diptere)
masculii normali au constitutia genetica XY si produc doud tipuri de gameti: X si Y, iar femelele au
constitutia geneticd XX si produc un singur tip de gameti: X. Acest tip de determinism etse
cunoscut sub denumirea de tipul “XY” (tipul Drosophila) si se prezinta astfel:

P: XXQ X XYd

G: X X&— Y

Fy: ‘:::§§§::;’<:: XYd—
1 : 1

In fiecare generatie se asigura astfel, un raport de 1:1 intre masculi si femele.

La anumite insecte din ordinul Hemiptera si Orthoptera, masculii sunt de asemenea
heterogametici, Tnsd ei contin un singur cromozom X care nu are un omolog Y (au un cromozom
mai putin). Acest determinism este denumit curent tipul “XO” (tipul Protenor) si se prezinta astfel:

XX Q X X0d

P:
G: X X&— 0
Fll W XOV
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B) Sexul femel heterogametic. Se intilneste la insectele din ordinul Lepidoptera, Trichoptera, la
amfibieni, pesti, pasari etc. Sexul femel heterogametic poate prezenta doud tipuri, si anume:
XY (tipul Abraxas) si XO (tipul fluture). Masculii sunt homogametici XX. Uneori, se noteaza
femelele cu ZW sau ZO, iar masculii cu ZZ, in scopul de a atrage atentia cd femela este
heterozigota.

Determinismul de tipul XY (ZW) se prezinta in felul urmator:

. \. xg)<

1 : 1

Determinismul de tipul XO sau ZO se prezinta astfel:

X09Q XXd

P:
G: «— 0 X
Nt

—
—

3. DETERMINISMUL GENOMIAL AL SEXULUI

Este cunoscut faptul ca albinele mascule (trantorii) se dezvoltd prin partenogeneza din oua
nefecundate si sunt, deci, haploizi (n). femelele (atat lucratoarele, cat si reginele) se dezvoltd din
oua fecundate si sunt diploide (2n). Nici un cromozom sexual nu este implicat in acest mecanism de
deteminare a sexului (caracteristic ordinului Hymenoptera, din care fac parte furnicile, albinele,
viespile etc.). Cantitatea si calitatea hranei de care dispun larvele diploide detremind aparitia unor
“lucratoare sterile” sau a unei “regine fertile”. Deci, mediul influenteazd numai sterilitatea sau
fertilitatea, fara sa intervind in determinismul sexului care este controlat genetic. Proportia intre
femele si masculi in descendenta este sub controlul reginei. Majoritatea oudlor depuse de regina
(matca) vor fi fecundate si vor rezulta femele diploide (lucriatoare) sterile. Ouale pe care regina le
alege nu vor fi fecundate si vor da nastere la masculi haploizi fertili. Fatd de regina diploida (2n), la
care meioza este normald, la masculii haploizi (n) meioza este anormala, fard reducerea cromatica.
Astfel, in prima diviziune a meiozei (diviziunea heterotipicd) toti cromozomii, in numar haploid,
migreaza spre un singur pol, rezultdnd o singurd celula haploida (de restitutie), iar in diviziunea
urmadtoare (diviziunea homeotipica) rezultd doar o diadd spermatidica si, ulterior gameti functionali
(fertili).
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4. DETERMINISMUL GENIC AL SEXULUI

a) Factori sexuali complementari. La insectele din ordinul Hymenoptera se cunosc cel putin
doua specii la care determinarea sexului mascul este sub controlul unui singur locus (o alela
haploida sau in stare diploidd homozigotd). La viespea parazita Bracon hebetor, denumita frecvent
Habrobracon juglandis, se cunosc cel putin 9 alele la “locusul sexului”, care se noteaza cus %, s bs

¢ , s ). Toti masculii sunt fie diploizi homozigoti, indiferent pentru care dintre alele (s *s % s s

, S ig i ), fie haploizi pentru una din alelele acestui locus (s *, s b, S, iy S i). Femelele sunt

obligatoriu heterozigote (s *s °, s s ¢, s s " etc.). Acest tip de determinism genic se prezinta astfel:

b

P: s?? s?
Femela diploida mascul haploid

G: s? sP X s?

F;: s? s?? s P s
mascul mascul femela mascul
haploid diploid diploida haploid

Printre descendentii diploizi existd un mascul la o femeld (s % ° s % °); printre descendentii
haploizi existd doi masculi (s %, s °).

b) gene transformatoare de sex. La Drosophila o gena recesiva (tra) de pe cromozomul 3, in
stare homozigota transforma o femela diploida intr-un mascul steril.

Femelele X, Xyra seamédna morfologic cu masculii normali, cu exceptia faptului ca au testicule
reduse. Aceasta gena este fara efect la masculii normali, adica X, Y.

¢) Determinismul monogenic la microorganisme. La unele microorganisme (Chlamidomonas,
Neurospora, etc) tipul sexual este sub controlul unui cuplu de alele. Indivizii haploizi care poseda
aceeasi aleld nu fuzioneaza pentru a forma un zigot; indivizii cu alele diferite ale aceluiasi locus
sexual fuzioneaza si produc zigoti.

5. REGLAJUL GENETIC AL DIFERENTIERII SEXELOR LA PLANTE

Studiul sexualitatii la plante are importantd pentru cunoagterea mecanismelor diferentierii
organelor de reproducere al florilor, a raportului dintre sexe si a determinismului genetic al
componentelor de productie (numar de flori pe plantd, numar de fructe pe planta, greutatea medie a
fructelor etc.). De asemenea, cunoasterea determinismului genetic al sexelor permite modificarea
raportului Intre sexe in favoarea unor obiective economice, inhibarea functindrii unuia dintre sexe
(de exemplu, androsterilitatea) cu impotantd in producerea de seminte hibride, transformarea
geneticd a plantelor monoice in dioice, etc.

La gimnosperme, majoritatea speciilor sunt dioice, in timp ce la angiosperme dimorfismul sexual
(dioicitatea) este un fenomen rar (circa 0,5-0,7 %), cuprinzdnd un numar relativ mic de specii,
dintre care mentiondm: Cannabis sativa, Humulus lupulus, Bryonia dioica, Melandrium album,
Urtica dioica, Fragaria elatior, etc., precum si speciile de Populus, Salix, Rumex, s.a. Marea
majoritate a angiospermelor sunt nsd hermafrodite (90-93 %) si unisexuat monoice (5-7 %).

Dupa modul de fecundare, cele mai multe specii de plante sunt alogame si previn autopolenizarea
prin diferite mecanisme morfo-fiziologice si genetice. Numarul speciilor autogame sau
preponderent autogame este mic.

Fatd de cele mentionate mai sus, se poate conchide ca in determinismul sexului la plante sunt
implicate mai multe mecanisme genetice.

6. DETERMINISMUL SEXULUI LA PLANTELE DIOICE

Determinarea genetica a sexelor la plante s-a facut cu precadere la speciile unisexuat dioice. Pe
baza cercetarilor la unele specii de plante dioice s-a constatat ca sexele au un determinism genetic
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cromozomial, asemandtor cu tipul Drosophila sau tipul Abraxas, uneori fiind implicati
heterocromozomi multipli. Principalele tipuri de determinism cromozomial al sexelor sunt (Dupa T.
Créaciun si colab., 1978);

- sexul femel XX si sexul mascul XY. Acest mecanism se intdlneste la Canabis sativa,
Melandrium album, Brionia dioica, Urtica dioica, ca si celelalte specii sau varietati de Humulus,
Populus, Salix, Vitis, Rumex etc. Acest mecanism este prezent 1 la speciile poliploide. Astefel, la
specia tetraploida de Rumex tenuifolius (2n = 4x = 28) sexul femel are structura (XX) XX, iar cel
mascul (XX) XY. La specia hexaploida de R. acetosella (2n = 6x = 42) sexul femel are structura
(XXXX) XX si sexul mascul (XXXX) XY. La speciile subdioice, la care sexul mascul
heterogametic produce si flori subandroice (Vitis vinifera, asparagus officinalis) pot aparea plante
mascule cu structura YY viabile. Asemenea indivizi masculi apar prin autopolenizarea plantelor
subandroice (XY) care segrega in raportul 1XX : 2XY : 1XY. La alte specii dioice subandroice nu
apar prin autopolenizare masculi Y'Y, fie datoritd unei mutatii letale recesive, fie a deletiei locusului
viabilitatii din cromozomul Y;

- sexul femel XX i sexul mascul XO. Acest tip de determinism se intdlneste la genul
Dioscorea.

- sexul femel XX si sexul mascul XY;Y. In acest caz, sexul mascul are 2n + 1 cromozomi si este
prezent la Rumex acetosa, R. hastatulus si Humulus japonicus. Planta masculd produce in meioza
tot doua tipuri de gameti, si anume: X si Y Y, (acestia riman legati).

- sexul femel X;X;X5X, §i sexul mascul X;Y; X; X;Y> Se intalneste la Humulus lupulus var.
cordifolius 2n=16 A +4 X — femela i 2n =16 A + 2X + 2Y — masculul).

- sexul mascul XX si sexul femel XY. Este similar cu tipul Abraxas si se gaseste la unele forme
din genul Fragaria.

7. DETERMINISMUL SEXELOR LA PLANTELE HERMAFRODITE SI MONOICE

La aceste tipuri de plante, sexul este determinat de gene majore (determinism genic). Ambele
sexe sunt homogametice, iar In gametii lor se gisesc gene care favorizeazd feminitatea (F) si
masculinitatea (M sau m). Pe langa genele sexului, pot exista si alte gene care pot suprima (inhiba)
aparitia unui sex sau altul. Astfel, prin recombinarea genelor normale cu cele mutante (supresoare)
implicate in fromarea organelor florale la porumb (plantd monioca) C.A. Emerson (1932) si D.F.
Jones (1944) citati de T. Craciun si colab., 1978, au obtinut plante dioice de porumb. Ei au
descoperit ca in controlul genetic al sexelor la porumb sunt implicati trei loci, $i anume:

- locusul I: Ts - determina panicul normal, cu flori mascule.
tsts - inhiba formarea florilor mascule si determina aparitia
florilor female in panicule.
-locusul II: Sk - dezvoltarea normala a pistilului (carpelei).
skSk - inihiba formarea pistilului.
-locusul IIl: =~ Ba - dezvoltarea normala a stiuletelui (inflorescentei
femele).
b,b, - inhiba formarea stiuletelui.

Prin combinarea in diferite moduri a genelor sexului, la porumb se pot obtine urmaétoarele
genotipuri i fenotipuri, care pot transforma porumbul in planta dioica:
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Ts ts SkSk - mascul Tst,byb, - mascul
tsts SkSk - femela tsts baba - femela

La castraveti, sexul este controlat, in general, de doi loci: St-st si M-m, ale caror combinare in
diferite moduri dau nastere la urmatoarele genotipuri si fenotipuri ale sexului:

StStMM - plantd monoica (masculi + femele)
ststMM - planta femela

StStmm - planta andromonoica (masculi + femele)
Ststmm - planta cu flori hermafrodite

Obtinerea de linii consangvinizate ginoice cu capacitate de combinare ridicatd (reactie puternica
in F; o vigoare hibridd puternicd si productii mari de castraveti pe plantele ginoice (mama), care
evident au numai flori femele, producatoare de fructe.

7.1. HORMONII VEGETALI SI EXPRESIA SEXULUI

Expresia sexului este afectatid de citre hormonii vegetali la multe specii monoice si dioice. In
plus, factorii de mediu, precum temperatura, fotoperioada pot induce reversia sexului, posibil
datoritd schimburilor la nivelul hormonal. De asemenea, au fost observate diferente privind nivelul
hormonilor endogeni intre cele doua sexe.

Efectul specific al hormonilor asupra sexului variaza in functie de specie. De exemplu, aplicarea
giberelinei la florile femele de castravete conduce la masculinizarea acestora, iar aplicarea sa pe
florile mascule coduce la feminizarea lor. Exemplele de reversie sexuala induse de aplicarea
hormonilor vegetali sugereaza cd la multe specii cu flori unisexuate, meristemele acestora sunt
sexual bipotente, iar genele implicate in determinarea sexului pot determina reversia sexuala ca
urmare a schimbdrii nivelurilor sau raporturilor hormonilor endogeni.

Porumbul reprezintd prima plantd la care au fost izolate gene ce determina sexul. Aceste gene au
fost analizate din punct de vedere genetic, biochimic si molecular, iar rezultatele acestor analize au
condus la concluzia ca hormonii vegetali joaca un rol foarte important in procesul determinarii
sexuale. De exemplu, mutatiile genelor D (dwarf = piticire) si Anl (Anther ear 1 = stiulete
masculinizat 1) afecteaza dezvoltarea sexuald a florilor din stiulete. Dezvoltarea pistilului este
normald, dar cea a staminelor este derepresata, fapt ce conduce la obtinerea unei plante cu paniculul
hermafrodit, iar stiuletele masculinizat. Mutatiile acestor gene produc si o intarziere a infloririi, o
modificare a staturii plantelor, cauzand fenotipul de piticire. Studiile biochimice si genetice au
evidentiat faptul cad plantele mutante pentru gena D sunt deficiente in giberelina, iar aplicarea
exogena a acestui hormon conduce la revenirea plantelor la fenotipul normal.

8. FACTORI CARE IN FLUENIEAZA DETERMINISMUL GENETIC AL SEXELOR

La numeroase specii de plante si animale, inclusiv la om, o serie de factori de mediu,
administrarea de hormoni, anomalii in structura si numarul cromozomilor sexuali afecteaza
determinismul genetic al sexelor, in special in ceea ce priveste raportul intre sexe si modul de
reproducere.

Factorii de mediu. Dintre factorii de mediu, un rol important in determinismul sexelor il au
conditiile de nutritie, lumina, temperatura, umiditatea etc. (P. Raicu, 1991).

In ceea ce priveste conditiile de nutrifie s-a constatat ci daca larvele de Bonellia virilis (virme)
sunt crescute separat devin femele, iar daca sunt crescute Tmpreuna intr-un vas cu femele adulte, ele
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patrund in trompa acestora unde trdiesc parazit si devin masculi de dimensiuni foarte mici,
comparaticv cu femelele. Dacd dupa un timp se scot din trompa femelei si sunt crescuti izolat, devin
indivizi hermafroditi. De asemenea, masculii au fost transformati in femele prin adaugarea in apa
marind,in care traiesc, a unor cantitati foarte mici de HCI sau CuSOy.

La unele specii de animale, variatia temperaturii poate modifica determinismul genetic al
sexelor. Astfel, ca si stolonii si hidrantii, care repezinta tipul vegetativ de inmultire, meduzele —
tipul sexual de inmultire, sunt influentate puternic de temperatura mediului. La temperaturi ceva
mai ridicate ele produc numai ovule si sunt de sex femel, la temperaturi ceva mai scazute (mijlocii)
devin hermafrodite (produc atat ovule cat si spermatozoizi), iar la temperaturi relativ scazute devin
mascule (produc numai spermatozoizi).

Un exemplu de influentd a /uminii asupra schimbarii sexului, chiar de mai multe ori pe an, il
reprezinti palmierul brazilian Attalea humifera. In anumite conditii, de densitate mare cu arbori mai
inalti care umbresc, plantele devin de sex masculin, iar in cazul cand plantele sunt izolate sau au
aceeasi Tndltime cu arborii din jur, capatd sexul femel. La umbrire, plantele redevin mascule.

In conditii modificate de mediu, in care sunt implicati mai multi factori (temperatura, lumina,

umiditatea etc.) la unele specii de plante apar modificiri insemnate privind diferentierea
inflorescentelor si raportul dintre sexe. De exemplu, la porumb, in conditii de temperaturi mai
reduse, umiditate mare si luminozitate scazutd se constatd aparitia de flori femele in inflorescenta
mascula, formarea de flori mascule in inflorescenta femeld, tendinta de ramificare a stiuletelui,
sterilitatea florilor mascule etc., crescand considerabil proportia florilor femele. Aceste modificari
sunt mult mai profunde la formele de porumb originar din zonele subtropicale, care sunt bine
adaptate la zile scurte si temperaturi ridicate. La castraveti, in conditii de zi scurtd si temperaturi
mai reduse (primavara) apare tendinta plantelor de feminizare si invers, in conditii de zi lunga si
temperaturi ridicate (vara) se manifestd tendinta de masculinizare. De asemenea, la canepa, in
conditii de zi scurtd creste proportia de plante femele pana la 80-90% fatda de 50% in conditii
normale.
Hormonii sexului. La vertebrate, inclusiv om, detreminismul sexelor are doud etape distincte: 1)
etapa geneticd, care la om incepe cu zigotul pand la formarea gonadelor (ovare si testicule) si
dureazi pani la a 60-a zi de la fecundare. In aceasti etapd sexul este determinat in exclusivitate de
cromozomii sexului: ii) efapa hormonala, in care procesul de sexualizare masculind continua sub
influenta hormonilor androgeni (testosteronul), iar sexualizarea feminind evolueaza “pasiv”’ sub
determinism genetic, pand la formarea ovarelor (gonadelor femele). Diferentierea definitiva a
sexelor se realizeazd in preajma puberttii, cdnd producerea de hormoni femeli (foliculina si
progesteronul) si masculi (testosteronul), capata importanta deosebita in procesul de sexualizare.

Importanta hormonilor sexuali a fost relevata la animale vertebrate prin administrarea de hormoni
de la un sex la altul, in diferite stadii ale vietii, care au produs modificéri In expresia fenotipica a
sexului (T. Craciun si colab., 1978).

Anomalii in structura si numéarul cromozomilor sexuali. O serie de modificari in structura si
numadrul cromozomilor sexuali, cum ar fi deletiile, duplicatiile, inversiile si translocatiile, care apar
la sexul homogametic (XX), non-disjunctia cromozomilor sexului in meioza etc., pot determina
aparitia unor genotipuri anormale ce altereaza expresia fenotipicd a sexului. Dintre anomaliile mai
frecvente in ereditatea sexului mentiondm:

- ginandromorfismul. La unele specii dioice (insecte, animale, om etc.) s-a observat aparitia unor
organisme la care unele parti ale corpului sunt de tip femel, iar altele de tip mascul. Dupa extinderea
tesuturilor femele si, respectiv mascule, pe acelasi individ, ginandromorfismul poate fi bilateral,
cand anomaliile au aparut in diviziunile ulterioare (T. Créciun si colab., 1978).

Cercetarile intreprinse la Drosophila, incepand cu anul 1919 de cétre A. sturtevant, T. Morgan
si C. Bridges au dus la concluzia ca acest fenomen apare cu o frecventd de 1 : 2000 sau 1 : 3000
musculite normale, precizand si principalele cauze care guverneaza aceasta anomalie.

O prima cauza a ginandromorfismului bilateral (transversal sau longitudinal), la care jumatate din
organism este tipic femela si cealaltd jumatate este tipic masculd, o reprezintd pierdera unuia dintre
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cromozomii X la sexul femel (XX) in una din celulele fiice ale zigotului la prima sa diviziune
mitotica. In felul acesta, o celuld fiicd va avea structura normald XX si prin diviziuni mitotice
repetate va da nestere la celule si tesuturi de tip femel, iar cealaltd celuld fiica (care a pierdut un
cromozom X sau a migrat la timp din placa ecutoriald catre polul celulei fiice) va avea structura XO
si, prin diciziuni succesive, va da nastere la tesuturi de tip mascul (vezi figura 5.1.).

Fig. 5. 1
Aparitia ginandromorfismului bilateral la Drosophila datorita pierderii unui cromozom X la prima
diviziune a zigotului

|

® @® @
DG o o -
zigotul femel

In cazul situatiei cand pierdera cromozomului X are loc mai tarziu (la o diviziune ulterioara),
tesutul sau portiunea cu structura XO (mascul) va fi mai mica si va fi integrata in corpul femelei
adulte, fiind observata sub forma de mozaicuri cu caractere sexuale diferite genetic.

La alte mamifere si la om, ginandromorfismul bilateral apare tot la prima diviziune a zigotului la
un individ mascul (XY) prin pierderea cromozomului Y cu rol masculinizant (vezi figura 5. 2.):

Fig. 5.2.
Ginandromorfismul bilateral la om si alte mamifere
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zigotul mascul

- femela

O a doua cauza care genereaza ginandromorfismul bilateral consta in aparitia de ovule binucleate
datorita inhibarii formarii corpuscului polar in meioza. Astfel, la femelele de Drosophila s-au
descoperit ovule cu cate doi nuceli, fiecare avand un cromozom X. Prin fecundarea acestor ovule cu
spermatozoizi diferiti, unul X si celalalt Y, va rezulta un oragnism cu o parte a sa cu structura XX
(femel) si cealalta cu structutra XY (mascul), determinand aparitia unui ginandromorfism bilateral
(vezi figura 5. 3.).

Fig.5. 3.
Aparitia ginandromorfismului bilateral prin fecundarea unei ovule binucleate

'x D@ G
mascul @ —»@ —»@

ovula binucleata
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A treia cauza care determind aparitia de organisme ginandromorfe, caracteristicd insectelor din
Hymenoptere, cu determinism sexual haplo-diploid, constd tot in aparitia de ovule binucleate,
fiecare nucleu avand n cromozomi. Prin fecundarea numai a unuia dintre nucleii acestor ovule cu n
cromozomi, cu un spermatozoid haploid (n) va rezulta jumatate din corp diploid (2n) de tip femel si
cealalta jumatate din corp (rezultata din nucelul nefecundat) haploida (n), de tip mascul (vezi figura
5.4).

Fig. 5.4
Aparitia ginandromorfismul bilateral la Hymenoptera

X _>@ - > @ —>@ -femelé
O and O hand O
- mascul

ovula binucleata.

Non-disjunctia heterocromozomilor. Cercetdrile efectuate la om cu diferite afectiuni de
comportament, deficientd mintald, tulburdri endocrine, steriliate, nanism, surzenie, etc., au
evidentiat faptul cd In majoritatea cazurilor, acestea sunt asociate cu anomalii in numadrul
cromozomilor. Sunt cunoscute o serie de maladii grave cu denumiri diferite, dintre care le
prezentam pe cele mai frecvente (P. Raicu, 1990, 1997):

- sindromul Klinefelter intalnit la barbatii cu structurile cromozomiale XXY, XXXY, XXYY sau
XXXYY, care consta in deficientd mintald, tulburari endocrine, sterilitate, surzenie, etc.);

- sindromul de “agresivitate” descoperit recent si, care dupa unele constatari apare cu o frecventa
de circa 1% in anumite populatii. Se intdlneste la barbatii cu formula cromozomiald XYY. In
aparentd, acesti barbati sunt normali, dar in anumite circumstante de stres devin agresivi si
constituie adesea, un pericol social;

-sindromul Turner se intalneste la femeile cu cariotip heterozomal XO (se apreciaza ca deficienta
in cromozomul X apare in ovul). Aceste femei se caracterizeaza prin nanism, sterilitate, surzenie,
dementa etc.

Fenotipuri femele anormale apar si la structurile cromozomiale de tipul XXX sau XXXX.

Non-disjunctia cromozomilor sexului la inceputul embriogenezei poate determina, asa cum s-a
precizat mai inainte, mozaicuri genetice de tesuturi cu diverse caractere sexuale primare §i
secumdare.

9. SEX - INFLUENTARE

Genele influentate de sex pot fi situate pe orice autozom sau pe portiunile homoloage ale
cromozomilor sexului. Alelele acestor loci influentati de sex se exprima in mod diferit la masculi si
femele: aceiasi alela va fi dominantd la mascul si recesivd la femeld sau invers. Aceasta se
datoreaza in mare parte, mediului intern care este determinat de hormoni sexuali.

Caracterele influentate de sex se gasesc cel mai frecvent la animalele superioare, care posedd un
sistem endocrin dezvoltat.

Exemplu:

Gena responsabild de formarea cheliei este dominata la barbati si recesiva la femei (S. William,
1977).
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Genotipuri Fenotipuri

Barbati Femei
bb cu chelie cu chelie
bb cu chelie normal
bb normal normal

10. SEX - LIMITARE

Anumite gene se exprimd numai la unul din cele doud sexe. De exemplu, taurii (la bovine)
posedd numeroase gene ce controleaza productia de lapte, ei pot sa le transmita la fiicele lor, nsa
nici ei i nici fii lor nu pot exprima acest caracter. Productia de lapte este deci un caracter cu
expresie variabild, limitat numai la femele. Cand penetranta unei gene la un sex este egala cu zero,
acest caracter va fi limitat la celalalt sex.

Un exemplu se referd la “penajul de cocos” (la pasari) care nu se exprima decat la masculi.

11. EREDITATEA CARCTERELOR LEGATE DE SEX (SEX-LINKAGE)

11. 1. EREDITATEA CARACTERELOR LEGATE DE SEX LA TIPUL DROSOPHILA

O gena localizata pe cromozomul X si foarte rar pe Y se numeste legatd de sex. Prima gena
legata de sex a fost observatd la Drosophila; este vorba de gena recesiva (w) care determina
culoarea alba a ochilor, in timp ce gena dominanta (W) determina culoarea rosie (tipul sélbatic).
Masculii nu poseda decat o singura aleld legata de sex, iar aceasta stare se numeste hemizigotie.

Diferite incrucisari intre masculi si femele cu alele pentru culoarea ochilor se prezinta astfel:

Rosii Albi
P: XwXw o X Y3
G: Xw X Xow Y
F]Z waw Q XwY(g\
Rosii Rosii
Fy: | P: XwXw © XwYd
G: XW XW X XW Y
Rosii Rosii Rosii Albi

In F, toate femelele au ochii rosii, iar jumatate din masculi au ochii rosii si jumatate au ochii albi.
Raportul fenotipic global intre indivizii F, (indiferent de sex) este de 3 rosii : 1 alb.
La Incrucisarea inversa (femele cu ochi albi x masculi cu ochi rosii), rezulta:

albi
P: XwXw ¢
G: Xw
F1I XwXW Q

rosii

1

rosii
XwYd

Y

X Y3
albi
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In acest caz asistam In F; la o transmitere in cruce (cris — cros) a culorii ochilor; masculii
mostenesc culoarea alba de la mama, iar femelele mostenesc culoarea rosie de la tata.

in F, rezulta:

rosii albi
P: XWXW Q XWYé\
G: X X Xw Y
Fy: XwXw o XwYJd XwXw 9 XwY 2
rosii rosii albi albi

In F, jumitate din femele si masculi au ochii rosii si jumatate au ochii albi. Raportul global de
segregare este de 1 rosu : 1 alb.

Analizele hibridologice la Drosophila melanogaster au ardtat ca numeroase alte carctere sunt
determinate de gene X sex — linkage si se transmit similar la descendenti ca si culoarea ochilor (ex.
Mutantele: aripi taiate, ochi lozenge, corp galben si multe altele).

Pe langd acest tip general de ereditate a caracterelor legate de sex, existd si unele tipuri
particulare, determinate de existenta unor gene pe cromozomul Y care nu au gene (alele)
homoloage pe cromozomul X. Astfel, la om se cunosc céteva gene situate pe portiunea neomoloaga
a cromozomului Y denumite gene holandrice. Dintre genele holandrice studiate pana in prezent
mentionam gena care produce “barbati cu parul aspru si tepos”, gena pentru “urechi paroase”, gena
pentru “degete de la picior sudate prin membrana” si alte gene mai putin studiate. In acest caz
carcterele respective se exprima numai la masculi §i se transmit din tatd in fiu. Aceste gene care
sunt total inlantuite pe cromozomul Y sunt denumite gene Y-complet sex-likage (T. Craciun si
colab., 1978).

Schema cromozomilor x si Y de la om cu segmentele homoloage si neomoloage ale acestora

( S

X
Fractiunea neomoloaga Fractiunea omoloaga intre X si Y
cromozomului X (gene X sex-linkage incomplet)

(gene X sex-linkage complet)

{ I,

Fractiunea
neomoloaga
a cromozomului Y cu
gene holandrice (gene Y sex-linkage complet)

57



11. 2. EREDITATEA CARACTERELOR LEGATE DE SEX LA TIPUL ABRAXAS

Ereditatea sexului de tip Abraxas a fost observatd si valorificatd inaintea ereditatii de tip
Drosophila, caracterizatd printr-un mecanism total opus determindrii genetice a sexelor la
Drosophila si anume: femelele sunt heterogametice (XY sau ZW) si masculii homogametici (XX
sau ZZ).

Acest tip de ereditate (prezent la pasari, fluturi, pesti), la care transmiterea carcterelor in cruce
(cris-cros) este similara cu ereditatea sexului la tipul Drosophila pentru sexul homogametic (XX) cu
gene recesive homozigote, poate fi utilizatd in practicd cel putin la pdséri si viermii de matase,
pentru detectarea §i izolarea timpuric a sexelor, folosind unele gene marker translocate pe
cromozomii sexului. Ca gene marker translocate de pe autozomi pe cromozomii sexului i care se
folosesc in procesul de autosexare se utilizeazd gena pentru culoarea pufului (alela B produce puf
galben, iar alela recesivd b determind puf negru), gena care determind culoarea penelor (alela S
produce penaj auriu si alela s produce penaj argintiu) si gene care controleaza viteza de crestere a
penajului (K determina cresterea rapida, normala si k crestere lentd).

De exemplu, la Incrucisarea unui cocos din rasa Langshan cu penaj negru (X,Xp) cu o gdina din
rasa Plymouth Rock cu penaj vargat (XgY), in F; se manifesta ereditatea cris-cros, femelele avand
penaj negru, iar masculii penaj vargat, ceea ce permite izolarea cu usurintd a sexelor imediat dupa
ecloziune (autosexare). Schematic aceasta hibridare de autosexare se prezinta astfel:

negru vargat
P: XpXp & XpY?
G: Xb X XB Y
Fli Xb XB g Xng
vargati negri

Separarea timpurie a sexelor la gdini, permite aplicarea unui regim de alimentatie diferentiat in
functie de destinatia de consum. Astfel, masculii sunt recombinati pentru broiler (crestere
intensiva), iar femelele pentru productia de oua.

La incrucisarea reciproca (inversd) cu cocosi vargati (XgXg) si femele negre (XpY), in F; toti
indivizii sunt vargati, iar in F, segrega in raportul global de 3 vargati : 1 negru (50% din femele sunt
negre si 50% vargate, iar masculii sunt toti vargati).

Rezumat: Consideratii generale; Determinismul cromozomial al sexului; Deteminismul genomial
al sexului; Determinismul genic al sexului; Reglajul genetic al diferentierii sexelor la plante;
Determinismul sexului la plantele dioice; Determinismul sexelor la plantele hermafrodite si
monoice; Hormonii vegetali si expresia sexului; Factorii care influenteaza determinismul genetic al
sexelor; Sex — influentare; Sex — limitare; Ereditatea carcterelor legate de sex (sex — linkage);
.Ereditatea caracterelor legate de sex la tipul DROSOPHILA; Ereditatea caracterelor legate de sex la
tipul ABRAXAS

Test autocontrol:

25. Determinismul cromozomial al sexelor | a) tipul Drosophila si Abraxas
cuprinde: b) tipul Drosophila si Protenor
c) tipul Abraxas si Fluture

26. Plantele prezinta un control genetic al sexelor: | a) cromozomial si genic
b) genic
¢) cromozomial

27. a) doua alele dominante
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Fenomenul de cris-cross se intalneste cand | b) doua alele recesive
sexul homogametic prezinta: c) o alela dominanta si una recesiva

28. In cazul castravetilor, factorii de mediu pot | a) nu, sexul este sub control genetic
schimba raportul dintre sexe? b) da

CAPITOLUL VI

RESTRUCTURARI CROMOZOMIALE

Speciile de plante si animale au cromozomi cu o organizare, volum, lungime si forma bine
definite. Aceste caracteristici sunt in general constante si se pastreazd de la o generatie la alta,
datorita capacitatii cromozomilor de a se duplica identic la fiecare diviziune celulara. Pe fiecare
cromozom existd, iIn mod normal, cite un centromer, care ocupad o pozitie fixd. De-a lungul
cromozomilor se gasesc, in ordine liniard, genele, al caror numar este caracteristic pentru fiecare
cromozom §i sunt aranjate intr-o ordine seriala precisa.

Ocazional, sub influenta unor factori naturali sau artificiali (fizici sau chimici), structura
cromozomilor poate sd se schimbe. Tipurile de modificari care afecteaza structura cromozomilor au
fost denumite dislocatii (aberatii cromozomiale sau anomalii cromozomiale). La baza acestor
schimbari structurale st insusirea cromozomilor de a se fragmenta (rupe) transversal sub actiunea
anumitor agenti fizici sau chimici si capacitatea fragmentelor cromozomale de a se reuni prin
capetele lor (in punctele de rupturd) sau de a se alipi la alti cromozomi care au suferit fragmentéri n
lungimea lor. In felul acesta, pot avea loc rearanjari ale materialului cromozomal care, in esenti
determind modificari structurale Tn numar limitat. Fiecare cromozom poate fi afectat de una sau mai
multe rupturi, iar fragmentele rezultate se pot reuni dand aranjamente noi, care genereaza formarea
de cromozomi noi sau grupe linkage diferite si, In consecinta, cariotipuri modificate.

In cadrul unui anumit cromozom, schimbdrile pot avea loc in acelasi brat sau intre cele doua
brate. Segmentele rezultate din fragmentarea cromozomului pot fi mici, afectaind numai
extremitatile cromozomului sau pot fi mari, posedand si centromer. La unirea segmentelor se poate
pastra succesiunea liniard a genelor sau pot apare succesiuni noi care, adesea, sunt insotite de
"efecte de pozitie".

La nivelul cromozomilor omologi sau al cromatidelor acestora pot apare, de asemenea, schimbari
structurale rezultate din unirea fragmentelor aparute sub influenta diferitilor factori dislocanti
(mutageni).

La nivelul cromozomilor neomologi, schimburile de material genetic, ca urmare a unirii
segmentelor dislocate din doi sau mai multi cromozomi neomologi, pot determina modificari in
structura si numarul genelor sau in succesiunea lor.

Inducerea modificdrilor structurale ale cromozomilor se realizeaza spontan, cu o frecventa relativ
micd, diferitad de la o specie la alta, determinate de cauze inca putin cunoscute si artificial, cu o
frecventd mult mai mare, prin folosirea unor agenti fizici sau chimici cu rol dislocant.

1. TIPURI DE RESTRUCTURARI SI EXAMINAREA LOR

Cercetarea modificarilor structurale si morfologice la cromozomii afectati de dislocatii a relevat
faptul ca acestea se pot grupa in principal, in doud categorii distincte, si anume:

I. Schimbari in numarul de gene

IL.- Schimbari in succesiunea (aranjarea) genelor.
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1. 1. SCHIMBARI iN NUMARUL DE GENE

1. Deletia sau deficienta, care constd in pierderea unui fragment de cromozom (cu una sau mai
multe gene). Asemenea nuclei, celule sau indivizi sunt deficienti pentru gena sau genele respective.

Deficienta poate afecta unul sau mai multi cromozomi si poate avea loc in orice portiune a
cromozomului. Cand se pierde un segment terminal, deletia se numeste terminald, iar cand se
pierde un segment central, deletia se numeste intercalard sau interstitiala. Fragmentele pierdute
care sunt lipsite de centromer (acentrice) i nu se ataseaza la alti cromozomi, care au suferit si ei
rupturi, nu sunt viabile. Ele se resorb in masa citoplasmei.
organismului si de marimea fragmentului pierdut. Pierderea unor fragmente mari este, de cele mai
multe ori, letald pentru organism sau pentru gametii in care se produc.

Deletiile sau deficientele pot fi homozigote (cand ambii gameti prezintd aceeasi deficientd) sau
heterozigote (cand numai un gamet prezinta deficientd).

Identificarea deficientelor se poate face prin metode citologice si genetice. Din punct de vedere
citologic, nu se pot detecta deletiile 1n stare homozigote, ci numai in stare heterozigota.

Deletiile terminale se pot observa la microscop prin faptul ca datorita deficientei cromozomul
este mai scurt (vezi fig.6.1.). In cazul deficientelor intercalare, la imperecherea cromozomului
deficient cu omologul sau normal, acesta din urma formeaza o buclad in portiunea segmentului in
plus, care permite detectarea deficientei . Cu cat deficientele sunt mai mari, cu atét ele pot fi mai
usor evidentiate citologic. Cromozomii deficienti la ambele capete formeazad cel mai adesea
cromozomi inelari si fragmente acentrice. La organismele heterozigote, cu deficientd in cromzomul
ce poseda alelele dominante se vor manifesta alelele recesive din cromzomul pereche, alele
corespunzatoare celor din fragmentul pierdut. Aceasta di nastere la fenomenul de
pseudodominantd. De asemenea, unele deletii pot fi identificate si prin modificarea raportului de
segregare.

Fig. 6. 1.Deletie terminala

Fig. 6. 2. Deletie intercalara si conjugarea cromozomilor

Cromozom normal

Cromaozom cu delatia
intercalara

Conjugarea in meioza a celor do
CrOMmOZomi
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2. Duplicatia consta in castigarea unui fragment de la un cromzom omolog. in urma duplicatiei
organismul respectiv poseda una sau mai multe alele in duplicat, in acelasi cromozom. intr-o celuld
diploida o anumita gena sau mai multe gene sunt reprezentate de doua ori.

Aparitia duplicatiei presupune ruperea simultand a doi cromozomi, deoarece segmentele
cromozomale se pot uni numai cu alte segmente care prezintd cel putin un punct de ruptura.
Segmentele cromozomale nu se pot uni cu cromozomi intregi. Dupa un anumit timp, fragmentele de
cromozomi isi pierd capacitatea de reunire. Segmentele de cromozomi pot fi inserate la un
cromozom omolog, partial omolog sau chiar la unui neomolog, in diferite pozitii. Cand segmentul
de cromozom transpus ocupa pozitia dupa segmentul identic (de exemplu GHGH), duplicatia se
numeste in tandem. In alte cazuri, duplicatia este dispusi in tandem invers (GHHG), nu este
inseratd dupa segmentul identic (GHIJGH) sau este dispusd in cromozomi neomologi
(ABCDEFGHI - MNOPQRGHST).

Fig. 6.3. Conjugarea in meioza intre un cromozom normal si omologul sdu duplicat
Duplicatie in tandem

A B ¢ D E D E F
A B c D E F

Cromozomul normal

&
A B C E F
A B C D E F

Conjugarea cromozamilor
inmeioza

Cel mai adesea, duplicatia rezultd in urma fenomenului de crossing over inegal. Din acest caz,
duplicatia apare intr-unul din cromozomii omologi, pe cand 1n celalalt cromozom omolog va rezulta o
deficientd . Un exemplu foarte cunoscut de duplicatie este la Drosophila melanogaster, la locusul
“Bar” din cromozomul X (vezi fig.6.4.). La plante (porumb, orz, madare, etc) se cunosc, de
asemenea, mai multi loci duplicati, In diversi cromozomi.

Fig. 6. 4.Duplicatia segmentului cromozomal cu locusul“Bar”’la Drosophila

fipul 83 bafic
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Detectarea duplicatiilor se face atat prin studii citologice, cat si prin observatii asupra efectelor
fenotipice la indivizii afectati. Studiile citologice pentru evidentierea unei duplicatii se realizeaza
mult mai ugor comparativ cu deficienta terminald. Duplicatiile heterozigote mai lungi formeaza bucle
in profaza I a meiozei (stadiul de pachinem). Trebuie stabilit dacd aceste bucle sunt determinate de o
deletie (unde face bucla cromozomul normal) sau de inversiune (unde participd ambii cromozomi la
formarea buclei). Organismele care poseda duplicatii pot determina un fenotip nou ce poate afecta
uneori, un complex de caracteristici care se transmit la urmasi.

Adesea, la realizarea fenotipului nou se adauga influenta genelor adiacente (efectului de pozitie),
cat si schimbarea balantei genelor.

1. 2. SCHIMBARI iN SUCCESIUNEA GENELOR

1. Inversiunea consti in rotirea unui fragment distinct cu 180° in cadrul aceluiasi cromozom. In
acest caz, un segment de cromozom se detaseaza si, apoi, se reageaza cu genele in ordinea inversata.
Aceasta impiedica aparitia crossing over-ului intrucat regiunile inversate si cele neinversate din
cromozomii omologi nu au loc sinapse. Acest supresor al crossing over-ului este simbolizat cu litera
C.

Cand inversiunea are loc 1n acelasi brat al cromozomului, fara s includa centromerul, se numeste
inversiune paracentrica (ABCDE.HGFI). Daca inversiunea afecteaza segmente cromozomale in
care este cuprins si centromerul se numeste inversiune pericentrici (ABGFE.DCHI). In acest caz,
ruperile pot fi apropiate de centromer la distante simetrice sau asimetrice. Mecanismul aparitiei unei
inversii este prezentat in figura de mai jos (fig. 6. 5.).  Inversiunea poate fi heterozigotd cand
afecteazd numai unul dintre cromozomii omologi, sau homozigota cand afecteaza ambii cromozomi
omologi.

Cromozomii afectati de inversiunea homozigota au o comportare citologicd normala.

Fig. 6. 5.Mecanismul aparitiei unei inversiuni
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Fig. 6. 6. Conjugarea cromozomilor 1n cazul inversiei
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In cazul inversiunii heterozigote paracentrice cromozomul afectat de inversiune face o bucla prin
rasucire, in timp ce crozomul omolog normal, formeazd o "bucld" corespunzitoare cromozomului
inversat, in asa fel incat, alelele homoloage sa ajungd in aceeasi pozitie (fig. 6.6.). Daca inversiunea
afecteaza un segment destul de mare, este posibil sa apara fenomenul de crossing over in bucla ce se
formeaza. Ca urmare, poate rezulta In urma crossing over-ului un cromozom dicentric §i unul
acentric .

In cursul anafazei I a diviziunii meiotice, cromozomul dicentric va forma o punte datoriti
tendintei de migrare a celor doi centromeri catre polii opusi. Asemenea punti de inversie au fost
observate la numeroase plante si animale.

Inversiunile au importantd in formarea unor cariotipuri noi si, deci, a unor forme noi, in
localizarea unor gene, In mentinerea unor stocuri genetice (prin inhibarea crossing over-ului), in
fixarea genetica a heterozisului, etc.

2. Transpozitiile si translocatiile sunt schimbari intra- si, respectiv, inter cromozomale.

Transpozitia reprezinta transferul unui segment de cromozom dislocat, intr-o alta pozitie, in acelasi
cromozom. Efectul fenotipic major este marcat de “efectul de pozitie .

Translocatia reprezintd schimbul de segmente cromozomale intre cromozomii neomologi.
Segmentele de cromozomi translocate pot cuprinde o portiune de cromozom sau chiar un brat
intreg. Schimbul de segmente cromozomale se realizeaza in urma ruperii cromozomilor. Alipirea
segmentelor de cromozomi se face numai in punctele unde au avut loc ruperi.

Studiile citologice au scos in evidentd mai multe tipuri de translocatii. Tipul cel mai frecvent 1l
reprezinta translocatia reciprocd, care constd In schimbul de fragmente cromozomale intre doi sau
mai multi cromozomi neomologi. Cand schimbul de fragmente se realizeazd intre doi cromozomi
neomologi se numeste translocatie simpld, iar intre toti cromozomii din nucleu, se numeste
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translocatie complexa sau multipld. Uneori, pot fi afectati succesiv, reciproc, trei sau mai multi
cromozomi - In acest caz, translocatia se numeste succesiva.

Translocatia poate fi heterozigotd sau homozigotd, dupd cum sunt afectati unul sau ambii
cromozomi dintr-o pereche homoloaga, prezentdnd aceleasi translocari de segmente cromozomale.

Prin incrucisarea unor indivizi normali cu indivizi afectati de translocatie reciproca se obtin hibrizi
de translocatie, care in pachinem formeaza diferite configuratii specifice cromozomilor translocati.
La imperecherea, de exemplu a doi cromozomi translocati cu cromozomii omologi normali, cei
patru cromozomi vor forma o figura in forma de cruce, care permite asocierea portiunilor homoloage
pe intreaga lungime a cromozomilor. In diachineza translocatiile heterozigote formeazi o configuratie
in forma de "8". Forma de inel apare in lipsa chiasmei dintre centromer §i punctul de translocatie
(regiunea interstitiald), iar forma de "8", dupa aparitia chiasmei in regiunea interstitiala .

Fig. 6. 7. Translocatia heterozigota si conjugarea meiotica
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In urma meiozei, heterozigotii pentru translocatie produc 50% gameti fertili (cei care contin toate
genele) si 50% gameti sterili (cei in care lipsesc gene). Prin fecunadrea liberd a gametilor fertili se
obtin 25% indivizi homozigoti normali, 50 heterozigoti de traslocatie si 25% homozigoti de
trasnlocatie. In descendenta, indivizii homozigoti (atat cei normaii, cat si cei de translocatie) vor fi
stabili, iar indivizii heterozigoti de translocatie vor segrega in acelasi raport de 1:2:1. Hibrizii de
translocatie se identifica relativ usor citologic, prin configuratiile specifice de cercuri sau de inele si
prin procentul de circa 50% polen steril.

64



Aparitia translocatiei a fost studiatd la microorganisme (Escherichia, Aspergillus, Neurospora),
la Drosophila, 1a plantele superioare (orz, porumb, mazare, tomate, grau, tutun, etc), la animale si la
om (relevata prin numeroase anomalii ereditare).

Prin translocatie se pot transfera gene de rezistenta la factorii de stress sau alte gene dorite de om.
In acest scop, se aplica hibridarea cu specii silbatice sau specii rustice, urmati de inducerea la
hibrizi a unor dislocatii cu ajutorul unor agenti fizici sau chimici si selectia descendentilor valorosi
care poseda genele transferate. Metoda a dat rezultate bune la grau, unde E.R.Sears (1956) a reusit sa
transfere gene de rezistentd la rugina bruna de la Aegilops umbellulata la graul hexaploid. De
asemenea, translocatiile au fost utilizate la provocarea sterilitatii unor specii de plante agricole si
pomi fructiferi.

In cercetirile de genetica teoretici unele translocatii se folosesc drept markeri genetici in
analizele citologice si hibridologice, la fixarea heterozisului si localizarea pe cromozom a unor
gene.

La unele specii un numér mare de cromozomi au suferit translocatii reciproce, formand asa-numitele
sisteme de translocatie. Asa este cazul celor mai multor specii de Qenothera. In timp ce O. hookerii
formeaza in mod regulat 7 bivalenti, la 0. biennis cei 14 cromozomi se dispun in doud ” inele” (unul
din 6 si altul din 8 cromozomi) datoritd unor translocatii multiple, iar la O. muhcata toti cei 14
cromozomi formeaza un singur inel .

O importanta deosebitd in ameliorarea plantelor o are inducerea translocatiilor multiple, 1n care
sunt implicati toti cromozomii din cariotip intr-un singur inel de translocatie. Acest fenomen,
observat la Oenothera lamarkiana a servit ca model pentru crearea unor genotipuri homozigote la
porumb. Astfel, C.R. Bumham (1946) a sugerat faptul ca si la porumb se poate obtine o linie de
translocatie multipla care sa includa intr-un singur inel toti cei 10 cromozomi din setul haploid. Prin
incrucisarea acesteia cu o forma normald se obtine in F; un hibrid care contine inelul haploid de
translocatie si un set haploid de cromozomi (n = 10 cromozomi normali). Prin autopolenizarea
hibrizilor F; de translocatie vor rezulta in F, 25 % genotipuri de translocatie, 50 % heterozigoti de
translocatie si 25% homozigoti normali, care reprezintd o linie purd genetic (homozigotd) obtinuta
numai in doud generatii.

Prin schimbul de segmente cromozomale cu ajutorul agentilor dislocanti se pot obtine noi grupe
linkage cu gene favorabile, ducand astfel, la obtinerea de soiuri noi.

Principala metoda de detectare a translocatiilor este cercetarea citologica in timpul meiozei sau
mitozei, care pe baza configuratiilor specifice in diferite faze ale diviziunii celulare, permit sa se
precizeze localizarea, tipul si frecventa translocatiilor la diferite organisme analizate.

Rezumat: Tipuri de restructurari si examinarea lor ; Schimbari in numarul de gene; Schimbari in
succesiunea genelor
Test autocontrol:

29. Modificarile ce afecteaza ordinea | a) duplicatiile
genelor in cromozom sunt: b) deletiile
¢) inversiile si translocatiile
30. Deletiile homozigote pot fi letale | a) poliploide
la speciile: b) poliploide si diploide
¢) diploide
31. Starea de hemizigotie poate fi | a) deletiilor
intalnita in cazul: b) duplicatiilor
c) deletiilor si duplicatiilor
32. In mentinerea efectului heterozis | a) inversiile
ar putea fi utilizate: b) translocatiile
c¢) duplicatiile
33. Toate tipurile de modificari ale | a) modificari ale numarului de gene
structurii cromozomilor determina: | b) modificari in ordinea genelor
¢) efectul de pozitie
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CAPITOLUL VII

VARIABILITATEA NUMARULUI DE CROMOZOMI

Numarul, forma si marimea cromozomilor sunt trasaturi caracteristice stabile pentru diferite
specii. Acestea alcatuiesc cariotipul, care este un criteriu de recunoastere.

In celule reproducitoare este prezent un singur set cromozomal (starea haploidd, notatd simbolic
cun).

Numdarul de baza, numarul monoploid, sau setul haploid al unei specii diploide, se noteaza cu x.

Schimbarea numarului de cromozomi, poate avea loc spontan, sau artificial sub actiunea
factorilor mutageni. Modificarea numarului de cromozomi, constiutuie una din cdile evolutiei
speciilor, fiind corelatd cu modificarea cantitdtii de ADN din celule.

Mutatiile cromozomale numerice sunt cunoscute si sub denumirea de mutatii de genom si sunt
foarte numeroase la plante.

1. TIPURI DE MUTATI ALE NUMARULUI DE CROMOZOMI

Mutatiile la nivelul numarului de cromozomi, sunt clasificate in functie de prezenta sau absenta
unor cromozomi particulari sau a unor seturi intregi de cromozomi.

1. 1. EUPLOIDIA

Euploidia este reprezentatd de starea celulard in care numérul de cromozomi corespunde cu
numadrul de baza sau cu un multiplu al acestuia. Indivizii afectati de euploidie se numesc euploizi.

Dupa numarul de seturi cromozomale, euploidia poate fi:

- monoploidie si haploidie, atunci cand numarul de cromozomi din celulele somatice este egal
cu numarul de baza (x), respectiv cu cel gametic (n);

- poliploidie, numarul de cromozomi din celulele somatice cuprind mai mult decat doua
genomuri, fiind triploizi 3x, tetraploizi 4x, pentaploizi 5x, hexaploizi 6x etc.

In aneuploidie modificarea numirului de cromozomi este restrdnsi la mai putin de un set
cromozomal si afecteaza numai anumiti cromozomi, prin addugarea a unu, doi cromozomi si chiar
mai multi (polisomie), sau pierderea unor cromozomi (oligosomie).

Prezentarea schematica a diferitelor schimbari in numarul de cromozomi este ilustrata in fig. 7. 1.

Poliploidia este fenomenul de multiplicare a numarului cromozomal de baza. Autoploidia rezulta

in urna multiplicdrii setului cromozomal de baza propriu, sau In urma hibridarii unor indivizi
poliploizi care apartin la aceiasi specie. La autoploizi, seturile cromozomale sunt omoloage.
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Fig. 7.1. Schimbari in numarul de cromozomi

1. Euploidia ~
- monoploidia
- haploidia <

- poliploidia
N—

—~ - artioploidia
- autoploidia { - perisoploidia
- poliploidia
- genomala
- aloploidia { - segmentala
2. Aneuploidia

—

- monosomia

- oligosomia
- nulisomia

N—

/- . .

- trisomia

- polisomia

tetrasomia

N—

Acestia pot fi: artioploizi (cu numarul de baza multiplicat intr-un numar impar: 3x, 5x, 7x etc)sau
perisoploizi ( 4x, 6x etc).

Multiplicarea numarului de cromozomi atrage dupa sine unele modificéri ereditare, care vor fi
protejate si favorizate de selectie daca sunt utile speciei.

1. 1. 1. CARACTERISTICILE AUTOPLOIZILOR

In celulele poliploide apar o serie de modificari care sunt identificate prin investigare
microscopica. Datoritd numarului sporit de cromozomi, celulele sunt mai mari, diametrul celulelor
somatice este mai mare si contin un numir sporit de cloroplaste. In celula poliploidd numarul
cromocentrilor nucleolari este de asemenea mai mare. Diametrul graunciorilor de polen de la
organismele poliploide, ca si numarul porilor germinativi a polenului este mai mare.

Macroscopic se disting mai multe particularitati, habitusul plantelor este mai mare si mai viguros,
cu numar mic de tulpini, ldstari sau ramificatii, dar de dimensiuni mult mai mari. Plantele au flori
mai putine dar mari si intens colorate. Aparatul foliar este alcatuit dintr-un numar mai mic de
frunze, de dimensiuni mai mari §i de un verde intens.

La plante, poliploidia este corelatd si cu importante modificari fiziologice si biochimice. Astfel,
plantele prezintd o cantitate de clorofila si o capacitate sporitd de fotosinteza, rezistenta crescutd la
stresul climatic si agenti patogeni, manifestand, in general, o buna homeostazie (adaptabilitate) la
conditii de mediu nefavorabile, asociate insd cu tardivitate.

Ca urmare a efectului de dozaj, plantele poliploide au o capacitate crescutd de sinteza a
substantelor proteice, a glucidelor, a vitaminelor, pigmentilor etc.

Fertilitatea autoploizilor, in general, este mai scdzuta, mai ales la perisoploizi, deoarece apar
diferite anomalii 1n desfagurarea meiozei. Anomaliile sunt frecvente in profaza 1, deoarece alaturi
de bivalenti, se formeaza si uni-, tri- si tetra- valenti. Multivalentii segrega dezordonat (nebalansat)
in anafaza 1 ceea ce duce la formarea de gameti neechilibrati, pe acest considerent se recomanda
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utilizarea plantelor poliploide numai atunci cand din punct de vedere economic, intereseazd masa
vegetativa si nu productia de seminte (plante furajere, plante ornamentale, sfecla de zahar etc.).

1. 1. 2. INDUCEREA ARTIFICIALA A POLIPLOIDIEI

Pentru crearea de poliploizi artificiali s-au pus la punct numeroase metode de modificare a
diviziunii celulare.

Se preteaza la poliploidizare acele specii care prezintd un numar mic de cromozomi, la care in
primul rand se utilizeaza masa vegetativa si mai putin semintele, precum si speciile care prezinta un
grad ridicat de sterilitate, credndu-se posibilitatea de a se multiplica vegetativ.

Cele mai utilizate metode de inducere a poliploidiei sunt:

- tratamente cu socuri de temperaturd, ridicate sau scazute, aplicate la diferite organe, tesuturi
sau celule aflate in diviziune. Socurile de temperaturd deregleaza aparatul mitotic (fusul nuclear)
generand artioploidie;

- metoda centrifugarii §i a iradierii, conduc la inhibarea fusului de diviziune, microtubulii nu
se asambleaza ca sa formeze firele acromatice sau sunt distrusi, fiind posibila aparitia unor nuclei de
restitutie;

- metoda regenerarii se bazeazd pe dublarea numarului de cromozomi prin endomitoza,
frecvent intalnita in culturile de celule si calusurile de cicatrizare (punctul de altoire), celule care se
multiplica in prezenta heteroauxinei,

- metoda poliembrioniei se bazeaza pe predispozitia unor specii (Zea mays, Secale cereale
etc.), de a forma seminte cu doi sau mai multi embrioni, dintre care unii pot fi poliploizi;

- metoda tratamentului chimic, cu colchicina sau cu proto-oxid de azot, este cea mai eficienta
si mai frecvent utilizata.

Metoda a fost elaboratd de A.F. Blakeslee si O.T. Avery (1937) si se bazeazd pe actiunea
colchicinei asupra fusului acromatic din celule in diviziune. Colchicina este un alcaloid extras din
bulbi de brandusd de toamnd (Colchicum autumnale) care datoritd actiunii ei citostatice, are
capacitatea de a bloca formarea fusului si astfel, dupa o mitoza, celulele vor fi artioploide (2n
4n) dupa doud mitoze celulele-wor avea 8n cromozomi
(2n —»4n—>» 8n).

Solutia apoasa de colchicind in concentratie de 0,1 — 1,0% poate fi utilizatd pentru tratamentul
semintelor, a varfurilor vegetative si radacinilor plantelor, a mugurilor, a florilor sau
inflorescentelor.

Sub influenta colcjicinei, diviziunea sufera unele modificari, fiind denumita C-mitoza si C-
meiozd. Colchicina, nu are actiune aemnificativa asupra cromozomilor, clivarea centromerului si
separarea cromatidelor este normald, in interfaza dintre diviziuni formandu-se cromozomi cu
morfologie specificd. Colchicina blocheaza polimerizarea tubulinei si n acest fel, formarea fusului
de diviziune este anihilata.

In urma colchicinizrii, in mitoza apar schimbari specifice si anume: profaza decirge normal. in
metafaza, In absenta fusului de diviziune, cromozomii nu se dispun la centrul celulei, pentru a
forma placa metafazica, ramanand dispersati in citoplasma (pseudometafaza sau C-metafaza). La
cromozomii puternic condensati, cromatidele apar desfacute, fiind unite numai la centromer
(configuratia literei X, cromozomi-X sau cromozomi-C). Cele patru cromatide ale unei perechi de
cromozomi raman 1n aceeasi celuld, forméand nucelul de restitutie cu un numar dublu de cromozomi.

Meioza celulelor colchicinizate se caracterizeaza prin absenta fenomenelor sinaptice. Astfel cd in
C-metafazd, cromozomii nu formeaza bivalenti, ei riman ca univalenti. in C-anafaza I, cromatidele
surori nu se separd, toti cromozomii fiind inclusi Intr-un singur nucleu, denumit nucleu de restitutie,
care va avea un numar dublu de cromozomi. Meioza de acest tip, genereaza formarea gametilor
diploizi, care In urma fecundarii, vor da nastere zigotilor tetraploizi.
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Din semintele tratate cu colchicina, pot apéarea plante noi, in totalitate poliploide. Aplicarea
tratamentului la parti vegetative ale plantei, determind formarea de himere, tesuturi mixoploide, in
care alterneaza celule duploide si poliploide.

1. 1. 3. IMPORTANTA AUTOPLOIDIEI

Poliploidia, este un proces cu importanta deosebita, atat pentru evolutie cat si pentru ameliorarea
plantelor.

In evolutie, autoploidia reprezinti o importanti sursa de variabilitate, numeroase specii avand o
origine poliploida (cartoful 2n = 48; alunele de pdmant 2n = 40; cafeaua 2n = 22, 44,66, 88 etc.)

A. Miintzing (1967), considera ca existd o corelatie pozitiva intre numarul de cromozomi si
durata vietii unei plante. Numeroase specii perene au provenit din plante anuale cu un numai mic de
cromozomi. Astfel, Sorghum sudanensis, forma anuald, are n = 10 cromozomi in timp ce forma
perend, Sorghum helepense are n = 20 cromozomi; Helianthus annus, cu n = 17, este o specie
anuald, pe cand Helianthus tuberosus, specie perend are n = 51 cromozomi.

Dupa studiile lui G. Tischler (1967) cu privire la repartitia pe glob a acestui fenomen se constata
ca frecventa poliploidiei creste spre poli si scade spre zonele calde. In regiunile arctice, speciile
poliploide reprezintd 92% din flora.

Pentru ameliorarea plantelor, autoploizii constituie un material biologic de o importanta
deosebita.

Poliploidia determina sporirea cantitdtii de ADN, implicit a numarului de gene si respectiv a
variabilitdtii genetice generale de efectul de doza.

La plante, poliploidia este corelatd cu importante modificari morfologice, fiziologice si
biochimice. In consecinti, in programele de ameliorare a plantelor sunt utilizate formele autoploide,
valorificandu-se anumite particularitati, cum ar fi, vigoarea vegetativa, continut ridicat in proteine
sau 1n vitamine, pigmentii, precum s§i rezintenta sporitd la temperaturi excesive, secetd, boli si
daunatori.

Din punct de vedere practic poliploidia are o importantd economica deosebita. Astfel, la triploizi,
la care sterilitatea Tmpiedica reproducerea sexuatd, nu se formeaza seminte, ceea ce este deosebit de
util in cazul strugurilor pentru stafide (3n = 57), pepenelui verde (3n = 33), bananierului (3n = 33)
sau ananasului (3n = 75), forme preferate de consumatori.

La sfecla de zahar, triploizii au cel mai ridicat continut de zahar si cea mai mare productie de
radacini.

Formele autoploide sunt importante pentru sectorul plantelor ornamentale, deoarece dimensiunile
florilor sunt mai mari, pigmentatia este mult mai intensa si florile se pastreaza mai mult (lalele,
crizanteme, garoafe, narcise).

Producerea de seminte este un alt domeniu in care autoploidia are o mare aplicabilitate. Datorita
segregarii deficitare si incetinitd, prin autoploidie se pot obtine combinatii hibride, cu heterozis mai
stabil in succesiunea generatiilor.

1. 1. 4. HAPLOIDIA

Haploidia, este fenomenul prin care numarul de cromozomi din celulele somatice se reduce la
jumatate. In celulele tesutului somatic, plantele haploide au numarul de cromozomi egal cu cel din
celulele gametice.

Dupa modul in care se formeaza, formele haploide se grupeaza in doua categorii: monoploide si
polihaploide.

Monoploidia reprezinta starea celulelor somatice, sau a organismelor, la care numarul de
cromozomi corespunde cu numdrul de baza, poseda un singur set cromozomal (x). Monoploizii,
sunt haploizii speciilor diploide, posedand numarul gametic de cromozomi.

Polihaploidia reperezintd reducerea la jumatate a numarului de cromozomi din tesut somatic al
plantelor poliploide. Polihaploizii, sunt haploizii speciilor poliploide.
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1. 1. 5. CARACTERISTICILE HAPLOIZILOR

La nivelul structurii microscopice, haploidia coreleazd cu reducerea volumului nuclear si a
intregii celule. Celulele somatice sunt mai mici si inglobeaza un numar redus de cloroplaste, acestea
fiind repartizate neuniform pe unitatea de suprafata a frunzei.

Toate caracteristicile morfologice ale haploizilor sunt subdimensionate, vigoarea este scazuta,
talia este redusd, frunzele sunt mai putine, inguste si de culoare mai deschisa.

Reducerea taliei si a vitalitatii sunt mai pregnante la haploizii proveniti de la plante alogame.
Existenta unui singur set cromozomal, permite manifestarea tuturor genelor recesive, atdt a celor
utile cat si a celor indezirabile. La plantele autogame consecintele morfologice si fiziologice nu sunt
atat de acute, deoarece in starea diploida a organismului, homozigotia este o conditie normala.

Haploizii au o fertilitate extrem de redusa, la monoploizi sterilitatea este foarte ridicata deoarece
meioza se desfasoara anormal. Prezenta in celulele mama a gametilor, a unui singur set
cromozomal, Tmpiedica formarea bivalentilor si repartizarea balansatd a acestora in anafaza I a
meiozei. Cromozomii se repartizeaza neregulat spre cei doi poli, producand nuclei anormali si
implicit sterilitatea. Daca in anafaza I a meiozei, intregul set de cromozomi se deplaseazd la un
singur pol al celulei, meioza homeotipica se desfdgoarda normal si ca rezultat se vor forma 50% spori
normali $i functionali. Probabilitatea ca migrarea sa aibe loc spre un singur pol al celulei este de
(1/2)*", unde x este numirul cromozomi. Relatia asigura cunoasterea frecventei gametilor viabili, in
functie de numarul cromozomilor. Datoritd stdrii de hemizigotie (prezenta Intr-un locus a unei
singure alele), ganetii monoploizilor sunt identici. Un grad ridicat de sterilitate se inregistreaza si la
organismele polihaploide, provenite din indivizi cu grad ridicat de poliploidie, datorita formarii de
univalenti, trivalenti etc. Prin formarea bivalentilor, materialul genetic se poate distribui echilibrat
in gameti si astfel acestia vor fi functionali.

1. 1. 6. POSIBILITATI DE OBTINERE A HAPLOIZILOR

Haploidia este conditionata de genotip, astfel la Gossypium barbadense variaza in limitele 0,025-
0,037%, la Datura stramonium este de 0,018%, la Zea mays, de 0,05%, la Anthirrhinum majus este
0,01%, la Triticum monococcum este de 0,05%, la Triticum aestivum de 0,025% etc.

1. androgeneza, atunci cand fecundarea este simpld (embrionii se formeaza fard fecundare, o
singurd spermatie polinica fecundeaza nucleul secundar, din care rezultd endospermul).

2. ginogeneza, prin partenogenezd, rezultd embrioni din oosfera nefecundata si apogamie, atunci
cand embrionul haploid se dezvoltd din sinergide sau antipode. Haploizii se pot forma ca urmare a
fenomenului de poliembrionie, adica aparitia de embrioni gemeni, din care unul poate fi haploid.

Un exemplu de organism haploid natural obtinut prin partenogeneza (ginogeneza) este trantorul,
masculul speciei Apis melifera, cu 2n = 16 cromozomi (starea diploida este 2n = 32).

1. 1. 7. INDUCEREA ARTIFICIALA A MONOPLOIDIEI

Caile de producere a formelor monoploide pot fi in vivo cat si in vitro.

Metodele utilizate pentru inducerea in vivo a haploidiei sunt:

- iradierea polenului cu radiatii ionizante sau ultraviolete in vederea distrugerii unei spermatii, ce
duce la formarea de haploizi dintr-o oosfera nefecundata;

- polenizarea intdrziata si tratamentele cu socuri de temperaturd imediat dupa polenizare;

- indepartarea staminelor florale, fapt ce impiedica polenizarea normala;

- inactivarea nucleilor spermatici prin tratamente cu diferite substante chimice, care favorizeza o
dezvoltare partenogenetica;

- inhibarea cresterii tubului polinic prin tratament cu hidrazida maleica.

Metodele de inducere in vitro a haploidiei sunt:

- culturi de antere, din graunciori de polen imaturi sau in culturi de ovule nefecundate, pe medii
artificiale.
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Tehnica de obtinere a in culturi de antere sau ovule nu este aplicabild la toate organismele,
deoarece existd unele specii refractare la aceste procedee.

O tehnica deosebit de avantajoasa este metoda bulbosum, in care forma diploida de orz (Hordeum
sativum) a fost polenizati cu polen de la forma silbatici Hoedeum bulbosum. In succesiunea
diviziunilor mitotice cromozomii speciei Hordeum bulbosum au fost eliminati, dand nastere unui
embrion haploid. Procesul de haploidizare este aproape similar cu fenomenul de incompatibilitate
genetica intre seturile cromozomale ale celor doud specii, chiar daca fecundarea are loc. Prin
utilizarea metodei bulbosum s-au obtinut rapid forme homozigote, fiind posibild introducerea in
culturd a numeroase varietati noi de orz. Metoda se preteaza si la alte specii.

1. 1. 8. IMPORTANTA HAPLOIDIEI

In studiile de citogenetica, haploizii asigurd studierea fiecirui cromozom in parte, evidentiindu-se
astfel unele duplicatii, precum §i comportamentul cromozomilor in meioza, se pot studia relatiile
sinaptice dintre ei. Pe baza Tmperecherii, sub formd de bivalenti sau multivalenti, s-a stabilit
originea poliploida a unor specii.

Importanta genetica a monoploizilor constd in manifestarea integrald a tuturor genelor, inclusiv a
celor recesive. Din acest punct de vedere, monoploizii constituie un material ideal pentru studiile de
mutageneza. La monoploizi, mutatiile aparute pot fi decelate chiar in anul producerii lor, deoarece
se manifestd in fenotip toate genele, inclusiv cele recesive, contrar celor de la poliploizi, care
trebuiesc cautate in generatiile segregante.

Prin dublarea numarului de cromozomi se obtin linii izogene, superioare celor cosangvine.

1. 1. 9. ALOPLOIDIA

La formele aloploide are loc multiplicarea seturilor de cromozomi provenite prin hibridare
interspecifica sau intergenerica. Formele aloploide se pot realiza prin doua sisteme:
- prin Incrucisarea dintre specii diploide cu specii poliploide, care au cel putin cate un genom
omolog, formand hibrizi indepartati cu grad foarte diferit de fertilitate sau;
- prin incrucisarea Intre specii indepdrtate genetic, urmatd de dublarea numarului de
cromozomi la hibrizii Fy, rezultd amfidiploizi sau amfiploizi.

1. 1.10. IMPORTANTA ALOPLOIDIEI

Pentru naturd, aloploidia, 1n special cea genomald, este deosebit de importanta, asigurand evolutia
speciilor.

Un poliploid natural, este graul comun (7riticum aestivum 2n = 6x = 42). Prin studiul speciilor
sdlbatice diploide sau tetraploide, cu numarul de baza, x = 7, s-a reconstituit evolutia graului. in
meiozd, in celulele mama se formeaza 21 de bivalenti, fiecare cromozom fiind reprezentat de un
singur omolog. Formarea bivalentilor este controlatd de gena Ph, situatd pe bratul lung al
cromozomului SB. Cu toate cd specia este hexaploidd, comportamentul “diploid”, simulat de
formarea bivalentilor, este asigurat de gena Ph.

Graul comun este originar in trei specii diploide diferite si cu genomuri diferite, AA, BB si DD
(vezi figura 7. 2.).
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Fig. 7. 2.
Diagrama evolutiei posibile a graului hexaploid (Triticum aestivum)

Triticum monococcum Agilops mutica
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Genom DD Genom AABB

l
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}

Triticum aestivum
2n=42
Genom AABBDD

Originea aloploida a fost stabilitd pentru multe alte specii. Prunus domestica este un aloploid
intre Prunus spinosa (2n=4x=32) si Prunus cerosifera (2n=2x=16). Alte exemple de specii
aloploide: Nicotiana tabacum, 2n = 48 (n. silvestrys, 2n = 24 x N. tomentosiformis, 2n=24),
Brassica napus, 2n = 38 (B. oleracea, 2n = 18 x B.capestris, 2n = 20) etc.

Amfiploizii manifesta atit caracteristicile celor doud forme parentale, cat si a poliploizilor,
manifestand homeostazie ridicata.

Amfiploidia este o cale deosebit de facila pentru obtinerea de specii noi, artificiale. O prima
incercare in acest sens este a lui G.D. Karpecenko (1928), care a obtinut un hibrid fertil intre varza
(Brassica oleracea, 2n = 18) si ridiche (Raphanus sativus, 2n = 18). Hibridul obtinut a fost insa
steril.

72



1. 2. ANEUPLOIDIA

Aneuploidia, este fenomenul prin care modificarea numericad afecteazd numai anumite perechi
omoloage de cromozomi, adica in nucleul celulelor exista in plus sau In minus, unul sau mai multi
Cromozomi.

Daca intr-un cariotip alaturi de numarul diploid de cromozomi (2n), se afld unu sau mai multi
cromozomi, aneuploidia este de tip hiperploid (polisomie). Daca din garnitura diploida se pierde
unul sau mai multi cromozomi, aneuploidia este de tip hipoploid (oligosomie).

Cu toate cad aspectele genetice si citogenetice ale fenomenului de aneuploidie sunt diferite, in
esenta toate au cauze comune §i anume:

- non-disjunctia cromozomilor In mitoza sau meioza si, in consecintd, repartizarea inegald a
materialului genetic la celulele fiice;

- formarea trivalentilor $i univalentilor in loc de bivalenti normali;

- aparitia aberatiilor in structura unor cromozomi;

- absenta sinapsei sau sinapsis partial intre unii cromozomi, fenomen mai frecvent observat la
cromozomii lungi.

1. 2. 1. TIPURI DE ANEUPLOIDIE

Hiperploidia sau polisomia, se intdlneste in situatia cand, pe langd perechea de cromozomi
omologi se gaseste un cromozom in plus, adica 2n + 1, fenomen numit trisomie sau, cand unei
perechi de cromozomi i se aldturd doi cromozomi, 2n + 2, fenomen denumit fetrasomie.

Trisomia a fost evidentiata, pentru prima data, de A. F. Blakeslee (1921) intr-o cultura de Datura
stramonium, 2n = 24, a caror plante posedau habitus modificat, viguroase si cu frunze deosebite de
celelalte. J. Belling (1924), analizdndu-le citologic constatd existenta unui cromozom in plus, adica
2n=24+1, fatd de forma euploidd normala.

Dupé tipul extracromozomului si a configuratiilor din profaza I, existd mai multe clase de
trisomie:

- trisomia primard, atunci cand in meioza extracromozomul se comporta aseméanator cu cei doi
omologi la care se ataseazd, formand o configuratie in lant, un frivalent. Daca se formeazd un
extravalent, la doua perechi de cromozomi, fenomenul se numeste trisomie primara dubla
(2n+1+1);

- trisomia secundard, extracromozomul este un izocromozom (izocromozomul se formeaza ca
urmare a diviziunii transversale si nu longitudinale a centromerului),care In meioza, In zigonem,
formeaza configuratii de inel;

- in trisomia tertiarad, extracromozomul este un cromozom translocat, care in meioza Impreuna cu
celelalte doua perechi, formeaza un lant.

Tetrasomia a fost observati pentru prima oard tot la Datura stramonium. In urma fecundarii
unui ovul n+1 cu polen n+1, rezultd un tetrasom. Polisomia poate afecta oricare pereche de
cromozomi, atat la organismele diploide cat si la cele poliploide. In general, tetrasomia nu are afecte
negative asupra organismului vegetal.

Si la om sunt cunoscute cateva maladii genetice determinate de fenomenul de trisomie
autozomald sau heterozomala.

Sindromul Down sau trisomia 21, a fost primul exemplu de trisomie la om, descrisa in 1866 de
catre Down. Persoanele afectate au expresia fetei de tip mongoloid, insotitd de anomalii cardiace,
intarziere minatala, talie redusa, greutate corporald mica.

Sindromul Klinefelter (XXY) sau trisomia pentru cromozomii sexului, determind la persoanele
afectate o slaba dezvoltare sexuald, atrofie testiculara, ginecomastie, retardare mintala si sterilitate.

Exista si tipuri de sindrom Klinefelter cu constitutia XXYY sau XXXY. Aditia suplimentara de
heterozomi amplificd severitatea simptomelor, manifestari antisociale si comportament agresiv,
anomalii ale personalitatii, Tndltime foarte mare.
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Hipoploidia sau oligosomia reprezinta starea unor celule sau a unor organisme care au pierdut
un cromozom din garnitura normald, fenomen denumit monosomie (2n-1) sau o pereche de
cromozomi, fenomen denumit nulisomie (2n-2).

Hipoploidia se intdlneste foarte rar la speciile diploide. Organismele monosomice sau nulosomice
nu sunt viabile dacd cromozomul care lipseste este de importanta vitald. Sansa de supravietuire o au
numai speciile poliploide, ca urmare a fenomenului de compensare, determinat de efectul de doza.
Monosomia pentru cromozomul X, sau sindromul Turner, se intalneste la specia umana. Femeile cu
un singur cromozom X nu poseda cromatina sexuald, au statura mica, gat plat, dezvoltare sexuala
rudimentard, Intarziere mintala.

La mamifere, formele trisomice sau monosomice pentru heterozomii X, pot fi depistate citologic
prin intermediul cromatinei sexuale Barr.

1. 2. 2. CARACTERISTICILE ANEUPLOIZILOR

In general, vitalitatea si fertilitatea aneuploizilor, este mai redusa.

Gametul femel tolereaza mai bine aneuploidia, gametii masculi aneuploizi nu sunt viabili,
aneuploidia transmitandu-se pe linie materna.

Ca urmare a efectului de doza, polisomii prezintd unele particularitati, specifice cromozomilor
suplimentari. La oligosomi, ca urmare a reducerii dozei de material genetic, apar caracteristici noi
fata de formele initiale 2n, fapt care permite stabilirea importantei fiecarui cromozom.

1. 2. 3. IMPORTANTA ANEUPLOIZILOR

Din punct de vedere teoretic, aneuploizii asigura identificarea rolului genetic al unor cromozomi,
legaturile dintre cromozomi, precum si rolul diferitelor gene in expresia fenotipicd a unor
caracteristici. Stabilirea rolului pe care-l au cromozomii, prin absenta lor din garnitura
cromozomala, este dificil de realizat, deoarece fiecare cromozom are o semnificatie bine conturata
in supravietuirea gametului sau a individului.

Desi organismele aneuploide nu au importanta economica directd, cercetarile In acest domeniu au
luat amploare, datorita rolului lor in procesul de ameliorare a plantelor.

O realizare deosebita in acest domeniu a avut-o E.R. Sears (1953), care a reusit sa creeze 21 de
linii nulisomice la soiul de grau Chinese Spring, stabilind astfel rolul genetic al fiecarui cromozom.
Un caracter, daca este controlat de o gena plasata pe un anumit cromozom, efectele acestei gene pot
lipsi la plantele nulisomice pentru perechea respectiva de cromozomi.

Dupa obtinerea tuturor liniilor nulisomice si precizarea rolului genetic al cromozomilor s-a putut
trece la substituirea acestora dintr-un genom, cu cromozomi apartinand altui genom, de la alta
specie. Metoda permite inlocuirea unuia sau mai multor cromozomi din genomul diploid a unei
specii, cu un numar egal de cromozomi omologi, proveniti de la o alta specie, realizandu-se astfel
genotipuri cu o valoare de recombinare imbunatatita.

In liniile de substiututie intraspecifica, pot fi fixate anumite caracteristici valoroase de la donori
cu gene particulare valoroase in receptori cu structurd genetica deficitard pentru o gena (rezistenta
la boli si la conditii nefavorabile de mediu).

Lucrarile lui B.C. Jenkins (1956), privind aditia si substitutia de cromozomi de la secara (specie
donor), purtatoarea unor caractere valoroase (rezistenta la ger, la soluri acide si daunatori) la grau
(specie receptor), a dus la obtinerea de linii de substitutie cu 2n=42 cromozomi, dintre care 40 de
cromozomi ai graului si doi cromozomi de la secard, purtatori de gene valoroase.

Linii de aditie la grau au fost obtinute de J.G. O’Mara (1941), prin incrucisarea amfidiploidului
Triticale (2n=56) cu Triticum aestivum (2n=42). In descendent au fost identificati indivizi cu 2n =
42 + 2, din care 42 de cromozomi proveneau de la grau si doi cromozomi de la secara.

Utilizarea aneuploidiei in ameliorarea plantelor are si unele dezavantaje, deoarece, uneori specia
receptoare pierde gene valoroase, situate pe cromozomul substituit, iar o datd cu incorporarea
cromozomului strdin, pe langa gene valoroase, pot fi incluse si unele gene nedorite.
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Numarul de cromozomi, este o caracteristica de baza a tututror organismelor.

Intregul genom (euploidie), sau numai unele perechi de cromozomi (aneuploidie), pot fi
modificate de variatiunile numerice ale cromozomilor.

Multiplicarea numarului de cromozomi duce la formarea de genotipuri poliploide. Autoploidia,
se manifestd in cazul cand, numarul propriu de cromozomi este multiplicat. La plante, frecvent este
intalnita autoploidia si aproape este inxistentd la animale. Poate aparea in mod natural sau poate fi
indusd in urma tratamentului cu colchicind sau cu alti agenti care influenteaza diviziunea celulara.

Aloploidia apare prin incrucisarea a doud specii diferite, urmatd de dublarea numarului de
cromozomi. Aceastd tehnica 1si gaseste aplicabilitatea in ameliorarea plantelor cultivate, deoarece
permite crearea unor specii noi, care sa imbine proprietatile ambelor forme parentale.

Plantele poliploide prezinta unele caracteristici utile din punct de vedere economic, mai ales
atunci cand prezintd interes masa vegetativa.

Aneuploizii au avut de asemenea un rol important in evolutia speciilor. Monosomii (2n-1) si
trisomii (2n+1) permit precizarea rolului unor cromozomi si intocmirea hartilor cromozomale.

Rezumat: Tipuri de mutatii ale numarului de cromozomi ; Euploidia; Caracteristicile
autoploizilor ; Inducerea artificiala a poliploidiei; Importanta autoploidiei; Haploidia;
Caracteristicile haploizilor; Posibilititi de obtinere a haploizilor; Inducerea artificiald a
monoploidiei; Importanta haploidiei; Aloploidia; Importanta aloploidiei; Aneuploidia; Tipuri de
aneuploidie; Caracteristicile aneuploizilor; Importanta aneuploizilor

Test autocontrol:

34, Prin numarul de baza X, se | a)numarul de cromozomi din celulele somatice
intelege: b) numarul de cromozomi din celulele sexuale
c) numarul haploid de cromozomi ai speciei
ancestrale
35. Variatiile numerice ce afecteaza | a) poliploidia si monoploidia
intregul set de baza sunt: b) aneuploidia
¢) polisomia
36. In cazul unei specii cu 2n=22, cati | a) 22
trisomici diferiti se pot forma? b) 11
c)21
37. Fertlitatea este mai scazuta in | a) perisoploizilor
cazul: b) artioploizilor
¢) autopoliploizilor
38. Prunus domestica este o specie: a) autopoliploida
b) monoploida
c) aloploida
39. Hibridul interspecific este: a) steril
b) fertil
c) fertile, dupa dublarea numarului de cromozomi
40. In procesul de productie prezinta | a) aneuploide
importanta formele: b) monoploide
¢) poliploide
41. Liniile izogene pot fi obtinute din : | a) poliploizi
b) monoploizi
¢) poliploizi

75




CAPITOLUL VIII 5
EREDITATEA CITOPLASMATICA (EXTRANUCLEARA)

1. CAZURI DE EREDITATE CITOPLASMATICA

Descoperirile genetice fundamentale pareau sa confirme ipotezele multor geneticieni ca
substratul material al ereditatii ar fi localizat exclusiv in nucleu, care ar detine astfel un rol singular
in ereditate.

Ideea ca citoplasma in deplineste totusi un anumit rol in ereditate nu a fost insa abandonata,
mai ales ca o serie de date faptice dovedeau acest lucru. Astfel, in anul 1902, botanistul C. Correns
remarcase la planta Mirabillis jalapa aparitia unor ramuri anormale, cu frunze albicioase sau avand
portiuni verzi, ce alternau cu portiuni albe, lipsite de cloroplaste-forma albomaculata. Efectudna
polenizari intre florile de pe ramurile normale si floride de pe ramurile cu frunze anormale, Correns

ajunge la o serie de date interesante (tab 1.).

Tabelul 8. 1.
Ramuri cu flori mascule Ramuri cu flori femele Descendenti F1

Verzi Verzi Verzi

Albe Albe
Patate Verzi,albe,patate

Albe Verzi Verzi

o Albe Albe
2 Patate Verzi,albe,patate

- Patate Verzi Verzi

— Albe Albe
= Patate Verzi,albe,patate

Rezultd din tabelul 1 ca segregarea descendentilor nu se face conform proportiilor mendeliene,
acestia semanand cu formarea maternd, cu exceptia florilor de pe ramuri cu frunze patate, care,
independent de forma mascula, determind aparitia unor descendenti cu frunze normale, albe si
patate.

Un alt caz a fost descris de catre Gregory (1915) la Primula sinensis, la care florile de pe ramuri cu
frunze verzi produc numai descendenti verzi, cele de ramuri cu frunze albe produc numai
descendenti albi, iar cele de pe ramuri cu frunze variegate-descendenti verzi, albi sau patati.
Explicatia fenomenului, care ulterior a mai fost confirmat si la numeroase alte plante (peste 20 de
genuri), consta in aceea ca sacul embrionar matern contine “primordiile” cloroplastelor, in timp ce
graunciorii de polen, fiind mult mai mici, sunt apropape total lipsiti de citoplasma si de primordii
ale cloroplastelor, asa incat zigotul mosteneste tipul de cloroplaste al florilor femela. Cloroplastele
de care dispune citoplasma.

In sfera aceluiasi fenomen de ereditate citoplasmatici pe linie maternd se incadreaza si diferentele
care apar la Incrucisari intre anumite animale sau plante, in functie de forma materna.

La plante, din incrucisarea reciproca dintre doua specii de muschi, Funaria higrometrica si F.
Mediterranea, deosebite destul de mult prin forma si marimea frunzelor, prin tipul organelor de
reproducere s.a. au rezultat hibrizi asemanatori mult mai mult cu genitorul matern decat cu cel
patern.

Fenomenul de transmitere a unor caractere prin intermediul citoplasmei materne se numeste
matroclinie.

76



Faptul este explicabil avand in vedere ca celulele sexuale femele contin o cantitate mult sporitd de
citoplasma, in comparatie cu celele mascule, ceea ce asigura transmiterea ereditard a unor anumite
insusiri. In afard de aceasta, la mamifere, organismul matern poate influenta dezvoltarea hibridului
in cursul vietii intrauterine. De asemenea, la plantele superioare, zigotul incepe sa se divida imediat
dupa fecundare, formand embrionul incad din perioada cand acesta se afla in organismul matern. Pe
de alta parte, la Angiospermae endospermul, depozitatul substantelor nutritive de rezerva ale
embrionului, este format din celule triploide (3n), cu doua garnituri de cromozomi (2n) de origine
maternd si numai o garniturad (n) de origine paternd, ceea ce face ca influentarea endospermului sa
fie mai pronuntatd pe linie materna. Esential insd in ereditatea extranucleara ete faptul ca in
citoplasma se localizezd genomuri specifice (cloroplastic, mitocondrial) sau factori genetici
necromozomiali, cu aparat genetic propriu, care au rol direct in ereditate.

Cross I
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7 separare L
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{
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fig 8.1

La ciuperci, la care fenomenul ereditatii citoplasmatice este destul de des intalnit, s-a reusit, ntr-o
serie de cazuri, inducerea artificiala a unor mutante care se pot transmite pe cale extranucleara. La
drojdia de bere apar frecvent mutante cu defecte de respiratie, transmise prin mitocondrii. La
Neurospora crassa au fost descrise mutatii care se mostenesc pe linie maternd, prin gene
mitocondriale.

Influenta genelor citoplasmei la nimale, carora le lipsesc plastidele, s-a pus in evidentd la Lymantria
dispar, la care plasma spermei si ovulei se deosebeste la diferite rase. In cazul in care diferentele
sunt mici sau lipsesc are loc o segregare obisnuita, mendeliana, a genelor; daca insa deosebirile sunt
mari, atunci citoplasma ovulei fecundatd determind aparitia In proportii excedentare a unor
fenotipuri si, deci, modificarea raporturilor normale de segregare (Goldschmidt si col.,1924).

O serie de fenomene de ereditate extranucleara se datoresc prezentei in citoplasma celulelor a
particulelor simbiotice de tip infectios (Kappa, Lambda, Miu etc.)de care s-a vorbit mai sus (fig.
8.1).

2. ANDROSTERILITATEA CITOPLASMATICA

Prin citoplasma, la unele plante se transmite insusirea de a fi lipsite de polen sau de a
produce polen neviabil, steril, fenomenul fiind cunoscut sub numele de androsterilitate.

Fenomenul androsterilitatii a fost pus in evidenta la Satureja hortensis de catre C. Correns,
in anul 1904, iar ulterior a fost relevat si la porumb, iarbd de Sudan, sfecld pentru zahar s.a.
Caracterul respectiv se foloseste pe scard largd in lucrari de hibridare, de exemplu la porumb,
facand inutild operatia costisitoare si pretentioasd de castrare a florilor, in vederea obtinerii de
hibrizi simpli sau dubli de porumb.
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De fapt, androsterilitatea este o Insusire ereditard care se poate transmite prin factori
ereditari recesivi localizati in nucleu, prin factori localizati in citoplasma, ca si prin factori din
nucleu si din citoplasma.

Androsterilitatea nucleara, observata la plante autogame, nu prezintd importantd practica
din cauza aparitiei descendentilor sterili in proportii mari i, ca urmare, nu este folosita in procesul
de producere a semintelor hibride.

Androsterilitatea citoplasmaticd este determinatd de factori citoplasmatici S, care se
comportd ca factori dominanti fata de factorul citoplasmatic de fertilitate Fal plantelor cu aceeasi
formula genotipica. Prin polenizarea plantelor androsterile (S) cu polen de la plantele androfertile
apar in FI numai plante androsterile, deoarece citoplasma provine in intregime de la genul femel.
Din aceste motive, androsterilitatea citoplasmatica are importantd practica deosebitd, folosindu-se
cu mult succes 1n producerea semintei hibride la porumb, sorg, sfecla pentru zahar, grau, cartof s.a.
Recent s-a dovedit cd genele pentru androsterilitate citoplasmaticd nu sunt cloroplastice, cum s-a
crezut un timp, ci gene mitocondriale al caror ADN a suferit alterdri de structura si functie.

La porumb, fenomenul androsterilittii a fost descoperit de M.M. Rhoades (1933). Pentru
stabilirea naturii factorilor citoplasmatici materni care provoaca androsterilitatea si a factorilor
nucleari paterni, Rhoades a efectuat polenizarea repetatd a plantelor androsterile cu polen de la o
linie normald cu genom bine cunoscut. Dupd mai multe generatii de retroincrucisare s-a realizat
trensferul genomului celulei sexuale parentale in citoplasma celului sexuale materne. inlocuirea
genomului propriu cu genomul unei forme fertile nu a restabilit androsterilitatea, fapt care a
confirmat cd androsterilitatea este o insusire cauzatd de factori localizati in citoplasma, care
actioneaza independent de factorii nucleari.

Androsterilitatea nucleara-citoplasmatica este determinatd de factorul citoplasmatic S
care se manifestd in prezenta factorilor nucleari in stare recesivd rr. Plantele care contin acesti
factori au posibilitatea de a releva atat fenomenul de androsterilitate, cat si pe cel de restaurare a
fertilitatii, ca urmare a faptului ca in citoplasma, pe langd factorul de sterilitate S, detin si factorul
de fertilitate F, iar in nucleu intervin factorii dominanti ai restaurarii fertilitatii RR

3.CARACTERISTICILE EREDITATII CITOPLASMATICE

In general, fenomenul eredititii citoplasmatice se caracterizeaza prin:

-transmiterea caracterelor in alte proportii decat cele mendeliene, si anume in mod unparental, adica
de la parintele care participa cu cea mai mare cantitate de citoplasma;

-manifestarea in generatia F1 a caracterelor materne, indiferent de constititia geneticd a
organismelor respective;

-lipsa fenomenului de linkage si, ca urmare, imposibilitatea Tntocmirii hartilor cromozomale (la
Sacharomyces, Neurospora s.a. s-a demonstrat totusi linkajul genelor citoplasmatice, ca si
recombinarea lor);

-manifestarea unor caractere fenotipice depinzand de constititia genotipicd a organismului matern,
independent de genotipul propriu;

-posibilitatea aparitiei mutatiilor spontane sau induse artificial la genele extranucleare.

In afara modelului transmiterii stricte a genelor extranucleare pe cale maternd, pus in evidenti la
porumb, si la marea majoritate a plantelor analizate, s-a descris §i un model al transmiterii
biparentale, dar in raporturi de segregare aberante, nemendeliene, a genelor citoplasmatice, ca la
genurile Oenothera si Pelargonium.

Rezumat: Cazuri de ereditate citoplasmatica; Androsterilitatea citoplasmatica; Caracteristicile
ereditatii citoplasmatice

Test de autocontrol:
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42. Ereditatea  citoplasmatica este | a) mitocondriilor si plastidelor
asigurata de gene plasate la | b) ribozomilor si reticul endoplasmatic
nivelul: ¢) nucleului
43. Ereditatea  citoplasmatica  se | a) pe linie paterna
realizeaza : b) pe linie materna
c) pe linie paterna si materna
44, Androsterilitatea poate fi inteleasa | a) procesul de formare al polenului
ca fiind: b) incapacitatea de a produce polen sau capacitatea
de a produce polen steril
45. Utilizarea  androsterilitatii ~ in | a) lucrarii de polenizare a formei mama
lucrarile de hibridare duce la | b) lucrarii de purificare
eliminarea: ¢) lucrarii de castrare a formei mama

CAPITOLUL IX
BAZELE BIOCHIMICE ALE EREDITATII

1. IDENTIFICAREA MATERIALULUI GENETIC

Toate cercetdrile efectuate la inceputul secolului, legate in primul rand de transmiterea
carcterelor, nu au condus la identificarea unei substante care sa fie raspunzatoare de toate aceste
procese. Descoperite din biochimie au venit insd in ajutorul cercetdrilor de genetica. Astfel,
cercetatorii au ajuns la concluzia ca pentru a putea fi numitd material genetic, o substanta trebuie sa
indeplineasca trei conditii metabolice esentiale:

esd poarte toate informatiile necesare organizarii structurale si functionarii metabolice a celulei
si organismului;

esa se replice in modul cel mai corect, astfel incat si celulele iice sd contind aceeasi informatie,
precum celula mama din care a provenit;

esd poata suferi ocazional mutatii (modificéri) care, apoi, sd poata fi transmise la urmasi.

Prin imensa lor diversitate si prin faptul ca se afla aldturi de acizii nucleici in compozitia
cromozomilor, moleculele proteice au atras atentia cercetdtorilor, care au fost tentati sa creada ca
ele reprezintd materialul genetic. Pe de alta parte, experientele de transformare genetica au condus
la concluzia ca acidul dezoxiribonucleic (ADN) poate fi considerat ca fiind material genetic.

2. ADN - MATERIAL GENETIC LA PROCARIOTE SI EUCARIOTE

ADN fusese descoperit, ca substantd chimica, cu mult timp inaintea experimentelor de
transformare genetici. In 1869, Friedriech Miescher, 1-a identificat ca fiind prezent in nucleii
laptilor de somn, si 1-a denumit nucleind. Mai tarziu, in 1914, Robert Feulgen a observat ca poate fi
pus in evidenta prin colorare cu fucsina bazica. in 1920, P.A. Levene, in urma unui studiu chimic a
descoperit ca in compozitia AND-ului intra patru baze azotate: adenina (A), guanina (G), citozina
(C), timina (T), un zahar (2-deoxiriboza) si o grupare fosfat — nucleotida. Cele patru baze
azotate sunt de doua tipuri: purinice (A si G) si pirimidinice (C si T).

Tot la inceputul secolului, in incercarea de a identifica naura si cauzele diverselor boli, au inceput
experimentele de transformare genetica.

La mamifere, pneumonia bacteriand este cauzata de Streptococcus pneumoniae, care este
capabila sa se protejeze Tmpotriva mecanismului de aparare al animalului infectat prin sintetizarea
unei capsule polizaharidice. Aceasta bacterie poate fi crescutd pe mediu de culturd artificial si
formeaza colonii care, datorita capsulei, au aspectul neted. Alaturi de aceasta tulpina, a mai fost
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identificatd o alta, care 1nsa, pentru ca nu poate forma capsule protectoare, nu poate face fata
mecanismului de protectie a animalului infectat si, in consecintd, nu produce boala. Pe mediul de
culturd artificial, aceastd tulpini, formeazi colonii de tip rugos. In concordantid cu aspectul
coloniilor, cele doua tulpini au fost denumite “tipul S” (de la termenul englezesc smooth = neted si
“tipul R” rough = rugos).

In anul 1920, Frederick Griffith a injectat tulpina R in doua variante — activa si omorata prin
caldura — la soareci. Efectul? Nul. Ceea ce era de asteptat, date fiind particularitatile acestei tulpini.
In schimb, injectarea unui amestec format din bacterii R active si bacterii S omorate prin calduri, a
provocat pneumonie cu o frecventa notabild. Evident, intr-un anume fel, bacteriile de tip R, initial
inactive, au devenit active In amestec cu cele de tip S inactive. iIn acel moment, Griffith nu a putut
explica rezultatele experimentului sdu, cunoscut drept “experimentul Griffith” decat afirmand ca
existd un factor transformator care a determinat schimbarea proprietatilor tulpinii bacteriene si, in
final, moartea soarecilor de penumonie.

Fig. 9. 1. Schema experientelor lui F.Griffith

n:umn:urat
it
caldura

In 1944, Oswald Avery a reluat experimentul lui Griffith, dar a eliminat din el soarecii, pentru a
evidentia faptul cd acestia nu au avut nici un rol in transformarea bacteriilor. El a cultivat bacterii de
tip S si a extras din celulele acestora ADN. Extractul obtinut — de fapt, un amestec de ADN si
proteine contaminate — a fost supus la doud tratamente diferite (vezi figura 9. 2.) si a fost folosit
pentru tratarea unor culturi de celule de tip R. S-a constatat ca in cazul degradarii ADN din amestec,
tipul R nu a suferit nici o modificare (transformare). In schimb, atunci cind au fost degradate
proteinele, s-a obtinut un amestec de celule de tip R si celule tip S. Acest experiment a demonstrat
ca factorul transformator si, implicit, materialul genetic, este ADN.
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Fig. 9. 2. Diagrama experimentului prin care s-a demonstrat cd ADN si nu proteinele reprezinta
materialul genetic
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Acest experiment a fost acceptat de catre intreaga lume stiintificad drept dovada finald a faptului
ca ADN constituie materialul genetic. Mai tarziu, a fost evidentiat faptul ca, la unele virusuri —
numite, nu intdmplator, ribovirusuri — ARN este materialul genetic.

3. ARN — MATERIAL GENETIC LA RIBOVIRUSURI SI VIROIZI

Existd o anumita categorie de virusuri care nu contin ADN, ci doar ARN si proteine. Aceasta
categorie include ribovirusurile. Din ea fac parte virusul mozaicului tutunului (TMV), virusul
poliomelitei, virusul gripal, virusul imunodeficitar (HIV), virusul encefalitei etc.

In 1955 — 1956, douid echipe de cercetitori (Frankel Conrat si Williams in S.U.A., Gierer si
Schram in Germania), in paralel, au demonstrat ca la TMV transformarea genetica este realizata de
catre ARN.

Viroizii sunt organisme acelulare care, spre deosebire de virusuri, nu au decat o moleculd de
ARN de dimensiuni foarte reduse, care stocheaza informatia geneticd si este capabild de
multiplicare in celula gazda, iar apoi, de infectarea altor celule.

4. COMPOZITIA CHIMICA A ACIZILOR NUCLEICI

Acizii nucleici sunt, polimeri (molecule mari, alcituite din unititi repetabile de n ori). in
compozitia lor intrd trei categorii de substante: bazele azotate, o pentoza si un radical fosfat.

Bazele azotate (vezi figura 9. 3.) care intrd In compozitia acizilor nucleici sunt grupate in doua
categorii: purinice, adicd adenina (A) si guanina (G) si pirimidinice, adica timina (T), citozina (C)
si uracilul (U). In compozitia ADN intrd cele doud baze purinice (A si G) si doud dintre bazele
pirimidinice, mai precis, T si C. In compozitia ARN, intrd aceleasi baze purinice (A si G), iar dintre
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bazele pirimidinice - T si U -. Atomii de carbon si azot din bazele azotate sunt numerotati de la 1 la
9 pentru purine si, respectiv de la 1 la 6 pentru pirimidine.

Fig.9. 3. Bazele azotate : purinice si pirimidinice

5NH2

Aderina

CH;

Uracil (inlocuieste Timina in ARN)
Pentozele (vezi figura 9. 4.) sunt 2-dezoxiriboza in ADN si riboza in ARN, iar atomii lor de
carbon sunt numerotatide la 1’ la 5°.
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Fig. 9. 4. Pentoze

OH H OH OH
DEZOXIRIBOZA RIBOZA

Baza azotata se leagd de pentoza si formeaza un nucleosid. Prin adaugarea unui radical fosfat la
atomul de carbon 5’ al pentozei se formeaza o nucleotida (vezi figura9. 5.). Nucleotida reprezinta
unitatea de bazd a acizilor nucleici. Polimerizarea nucleotidelor are ca rezultat catena
polinucleotidica, sau structura primara a acizilor nucleici.

Fig.9. 5. Structura unei nucleotide
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Polimerizarea presupune adaugarea de nucleotide, una dupa alta, in urmatoarea configuratie: la
prima nucleotidd, mai precis la atomul de carbon 3’, unde existd o gurpare HO", se atasaza
urmitoarea nucleotida cu radicalul siu fosfat. Aceasta din urma cedeazi un H' care, impreuni cu
HO’, formeaza H,O, iar cele doua nucleotide rdaman unite print-o legaturd covalentd de tipul
fosfodiester. La fel se intdmpla si cu celelalte nucleotide. De reguld, catena care contine pana la 10
nucleotide poartd numele de oligonucleotida, iar cea care contine mai mult de 10 nucleotide se
numeste polinucleotida. Daca, la finalul polimerizarii se analizeaza catena formata, se observa ca
prima nucleotida are atomul de carbon 5’ cu radicalul fosfat liber, iar ultima nucleotida are atomul
de carbon 3’ cu radicalul HO™ liber. Se poate spune deci ca existd o orientare de tipul 5° — 3°, in
catena polinucleotida de ADN si, respectiv, ARN.

5. STRUCTURA FIZICA A ACIZILOR NUCLEICI

Daca din punct de vedere chimic cele doua tipuri de acizi nucleici nu difera foarte mult unul de
altul, din punct de vedere al structurii fizice exista foarte multe deosebiri.

Cea mai simpla structurd o are molecula de ARN care, de fapt, nu este alcatuitd decat dintr-o
singurd catend polinucleotidica, avand orientarea 5’ 3’._13 celula, exista Tnsa mai multe tipuri
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de ARN, fiecare cu rolul siu. In consecintd, catena polinucleotidici capata diferite structuri
secundare, 1n functie de tipul de ARN din care face parte.

De exemplu, ARN mesager (ARNm) se prezintd sub forma monocatenari. In schimb, ARN de
transport (ARNt), datorita functiilor sale, poseda secvente de baze azotate interne complementare,
ceea ce determind formarea unor scurte regiuni dublucatenare, fapt care conduce la impachetarea
catenei intr-o structura de tipul unei frunze de trifoi (vezi figura 9. 6.). Cele trei zone monocatenare
contribuie la realizarea functiilor ARNt, functii ce vor fi detaliate in capitolul legat de expresia
genelor si sinteza proteinelor.

Fig.9. 6. Structura acidului ribonucleic : A= ARN t si B= ARN monocatenar
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Structura fizicd a ADN este insa mult mai complexa, iar J. Watson si F. Crick care au descoperit-
o 1n 1953, au primit premiul Nobel. Folosind difractia cu raze X, cei doi cercetatori au ajuns la
cateva concluzii importante:
1. ADN este format din doud catene, infasurate, mai intdi, una in jurul celeilalte si apoi, ambele in
jurul unui ax comun. ADN este deci, un dublu helix (vezi figura 9. A7.). Distanta dintre doui
nucleotide aliturate este de 3,4 A, iar dintre doui bucle ale aceleiasi catene de 3,4 A (10 nucleotide
per bucld). In cadrul helixului, la interior sunt plasate bazele azotate, iar la exterior, pentoza si
radicalul fosfat.

Fig. 9. 7. Structura secundard a ADN
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Maolecule de Zahar
si fosfati Dublu Helix

2. Cele doua catene sunt legate intre ele prin legaturi de hidrogen si sunt complementare. Aceasta
insemna cd dacd pe una dintre ele se afla adenina, pe cealaltd catend, la aceeasi pozitie, se afla
timina, iar dacad pe una este guanina, pe cealaltd va fi citozina. Si viceversa. Rezulta, deci, ca in
ADN existd doar patru legaturi posibile: A =T, T = A, G = C, C = G (doua legaturi de hidrogen
intre A si T si trei legdturi de hidrogen intre G si C) (vezi figura 9.8.). Aceastd structura
complementara a catenelor din ADN a fost dedusa pe baza regulii lui Cargaff: [A] =[T], [C] = [G].

3. In sfarsit, cele doud catene de ADN sunt antiparalele, fiind orientate in directii opuse. La acelasi
capat al moleculei de ADN, una dintre catene are carbonul 5° — P, iar cealaltd carbonul 3’ — OH.
Aceasta este structura fizicd a ADN in conditii normale. Dar, deoarece legaturile dintre cele doua
catene sunt foarte slabe, la cresterea temperaturii se pot rupe foarte usor. In consecinti, supunerea
unei solutii de ADN bicatenar la o temperatura ridicatd determina transformarea acestuia in ADN
monocatenar. Fenomenul poartd numele de denaturare. Dacd racirea solutiei se face lent, ADN
revine la starea bicatenard, fenomenul fiind numit renaturare. Ce se va intdmpla 1nsd dacd, in
solutie, va fi adaugat un alt fragment de ADN monocatenar? Acesta din urma se va atasa, pe baza
de complementaritate, la catenele aflate initial in solutie, rezultdnd hibrizi moleculari de tipul
ADN — ADN exogen. Datorita faptului ca, la nivel chimic, ADN si ARN sunt similare, se pot obtine
hibrizi moleculari de tipul ADN — ARN. Evident, cu conditia ca in solutia de ADN denaturat sa se
adauge ARN complementar.
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Fig. 9. 8. Dispunerea componentelor chimice ale ADN in cadrul structurii sale secundare
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6. REPLICATIA ADN ( SINTEZA ADN)

O conditie esentiala ce trebuie Indeplinitd de cétre o substantd pentru a putea fi numitd material
genetic este aceea de a se multiplica (replica) cu cea mai mare fidelitate, astfel incat, in procesul de
diviziune celulard, celulele fiice sd contind aceeasi informatie genetica ca si celula mama din care
au provenit.

In momentul in care au propus structura fizica bicatenard a ADN, Watson si Crick au propus si
modelul de replicare a acestuia: cele doua catene ale celulei mama sunt folosite ca matrite pentru
sinteza altor doua catene, fiice. Moleculele de ADN din nou formate vor avea cate o catena veche
provenitd de la celula mama (matrita) si o catend nou sintetizatd. Acest mod de replicare poarta
numele de replicare semiconservativa si a fost demonstrat experimental de catre cercetatorii
Mathews Meselson si Franklin Stahl, in 1958, utilizand izotopul greu al azotului (N'°) si separand
moleculele de ADN cu greutati diferite prin centrifugare in gradient de densitate.

Replicarea ADN este un proces biochimic complex la care participa un intreg aparat enzimatic.
Din cadrul acestuia fac parte:

- ADN helicazele — enzime care se leagd de ADN-ul bicatenar, determina separarea celor doua

catene complementare si formarea “furcii de replicare”;

- SSD (single stranded DNA) — proteine care se leagd de ADN -ul bicatenar sub forma de

tetrameri $i maresc viteza de replicare;

- ADN girazele — permit desfacerea celor doua catene la nivelul “furcii de replicare”;

- Primaza (un tip de ARN polimeraza) — sintetizeazd o scurtd secventd de ARN — primer -

prin atasarea de nucleotide la catena matrita, pe bazd de complementaritate;

- ADN polimerazele: Pol III — functia de elongare (polimerizare) 5’ 3>si Pol I cu
functiile: 5’ "_—pelongare; 5’ 3’ — exonucleazicd, 3’ 5’ — exonucleazica
(corectare); >
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- ADN ligazele — formeaza legaturi covalente intre C5’ si C3’ ale celor doua nucleotide
alaturate.
Din punct de vedere chimic, sinteza ADN este, de fapt, o reactie de polimerizare. $i, pentru ca
este o reactie biochimica, trebuie sa fie catalizata de catre o enzima: ADN polimeraza.

ADNpolimeraza
H-P-P-P-N,-OH + H-P-P-P-N,-OH N, + H,O + PP

Pentru a realiza sinteza ADN, enzima ADN-polimeraza are nevoie de:

- prezenta nucleotidelor sub forma de trifosfati: dATP, dGTP, dCTP, dTTP; absenta uneia
dintre acestea sau modificarea radicalilor de la atomii implicati in polimerizare (C5” si C3’)
conduce la astoparea procesului;

- Prezenta unei catene ce poate fi folositd ca matritd; aceasta va determina, de fapt ordinea
bazelor azotate din noua catena;

- Prezenta unei scurte secvente de nucleotide (ADN sau ARN), numitd primer, care sa poata
oferi capatul C3’-OH necesar formarii legaturii covalente; cu alte cuvinte, ADN polimeraza
nu poate initia sinteza unei catene de ADN de novo.

Deoarece ADN polimeraza poate adauga nucleotide doar la capatul 3°-OH, rezulta ca sinteza noii
catene este orientatd Intotdeauna in directia 5’3’ (prima nucleotidd are capatul 5 liber, iar ultima
are capiatul 3’ liber). In acelasi timp, pentru ci cele doud catene mami sunt antiparalele, este necesar
ca si catenele fiice sa fie antiparalele. Acest fapt complicd mecanismul de replicare a ADN. Mai
precis, pentru a se indeplini toate conditiile, replicarea trebuie sa fie semidiscontinui: o catena fiica
este sintetizatd continuu, iar cealaltd — discontinu, sub forma unor fragmente mici de ADN care,
apoi, sunt reunite (vezi figura 9. 9.).

6. 1. ETAPELE PROCESULUI DE SINTEZA ADN

1. ADN-helicazele se atasaza la molecula de ADN bicatenard, la o anumitd secventd de baze
azotate numitd originea replicarii (ORI) si desfac cele doud catene legate prin legituri de
hidrogen. Se formeazd de-a lungul moleculei o zond monocatenara sub forma unei bucle care, pe
masura ce helicazele Tnainteaza intr-o directie sau alta se largeste din ce in ce mai mult.

2. Pentru a mentine starea monocatenard necesara replicarii, proteinele SSD (single stranded-
DNA) se atageaza la cele doud catene sub forma de octameri.

3. Primazele, avand la dispozitie nucleotidele sub forma de trifosfati (dATP, dCTP, dGTP,
dUTP), incep sa le ataseze la catenele matritd, pe bazd de complementaritate, sintetizind un
fragment scurt de ARN (50-75 nucleotide), numit primer. Retinem ca, datoritd orientarii
antiparalele a celor doua catene matrita, primerii trebuie sa fie si ei antiparaleli.

4. ADN - polimeraza III (POL III), avand la dispozitie capdtul 3’-OH de la fiecare primer
incepe sa adauge la acesta noi nucleotide. Helicazele 1nainteaza de-a lungul ADN-ului separand din
ce in ce mai mult cele doud catene iar, in urma lor, vine Pol II care isi realizeaza functia
polimerazica: adaugarea de nucleotide la capatul 3’-OH utilizand ca matrita vechea catena de ADN.
Este important de retinut ca, datoritd orientdrii antiparalele a celor doud catene matrita si, datorita
faptului ca, datoritd orientdrii antiparalele a celor doua catene matrita si, datorita faptului cd sinteza
de ADN are loc doar in directia 5’ 3’,una dintre catenele fiice, si anume cea care Tnainteazd in
aceeasi directie 5’  3’, se va sintetiza continuu (catena conducitoare — leading), pe cand
cealalta, fiind agtiparaleld, se va sintetiza discontinuu (catena lagging), sub forma de fragmente
scurte, denumite fragmentele Okazaki. Deoarece viteza de replicare este foarte mare, din cand in
cand, Pol III integreazi gresit nucleotidele in catena fiici (de exemplu A in loc de C). In acest caz,
intervine enzima ADN — polimeraza I (Pol I) care, datorita functiei sale exonucleazice in directia
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3’-5’, denumita si cea de corectura (proofreading), indeparteaza nucleotida gresit incorporata, iar
Pol III isi reia activarea de la acel punct.
Fig. 9. 9. Sinteza ADN

Okazaki
fragment

5. Atat catena continud, cat si cea discontinud, au la capatul 5’ primerul ARN sintetizat de
primaze. Acesta trebuie indepartat, functie realizatd tot de cadtre Pol I prin domeniul sdu
exonucleazic 1n directia 5> —3*»

6. Pe catena discontinud, prin eliminarea primerilor ARN raman portiuni din catena matrita
nefolosite pentru replicare (goluri). Acestea sunt umplute de catre Pol I prin functia sa polimerazica .

7. Fragmentele Okazaki sunt unite cu ajutorul enzimei ADN-ligaza care formeaza legatura
covalenta intre C5’al unui fragment si C3' al urmatorului fragment.
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Fig.9. 10. Etapele sintezei ADN
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7. REPLICATIA ADN LA PROCARIOTE S$I EUCARIOTE

Majoritarea organismelor procariote posedd ADN dispus in forma circulard, ceea ce complica
oarecum procesul de replicare, tindnd cont de faptul ca ADN este un dublu helix. Replicarea acestuia
incepe dintr-un singur punct (ORI) si inainteaza in ambele directii -replicare bidirectionala.

La E.coli a fost demonstrat prin autoradiografiere ca replicarea cromozomului sdu are loc tot
circular, acesta luand forma literei grecesti theta (0) - replicarea tip 0 (vezi figura 8. 10.). La ORI,
cele doud catene se desfac, furca de replicare inainteaza in ambele directii §i, pentru a evita
suprarasucirea §i tensionarea celor doud catene la polul opus Iui ORI, enzimele numite
topoizomeraze creaza tdieturi in una din cele doud catene, aceasta se rasuceste, iar tensiunea este
eliminata.

Fig. 9. 11. Replicare de tip 0 si cercul rotativ

-

Feploare tip 6 Cerenl reratiy

Anumite virusuri cu ADN-ul circular, datorita faptului cd au nevoie de un numar foarte mare
de copii ale acestuia, au adoptat o altd strategie de replicare a cromozomului lor. Modelul lor de
replicare poartd numele de cercul rotativ si este prezentat in figurd. Una dintre cele doua catene este
taiata la ORI si se creaza cele doua capete: unul 5' cu P si celalalt cu 3'-OH.
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Avand la dispozitie capatul 3'-OH, enzima ADN polimeraza incepe sid adauge noi nucleotide
folosind ca matritd catena netdiatd, circulara. Prin addugare de nucleotide la capatul 3', capatul 5'
este Tmpins inainte fapt care conduce implicit, la rotirea catenei din interior (cercul rotativ). De cele
mai multe ori, prin rotirea catenei din interior se formeaza lanturi lungi de ADN bicatenare
cuprinzind mai multe copii ale ADN-ului initial. In final, enzimele vor tiia acest lant in
fragmentele corespunzdtoare fiecarui cromozom, acestea se unesc si sunt identice cu ADN-ul
circular pe baza caruia au fost sintetizate.

La eucariote, ADN-ul este liniar, deci replicarea decurge in mod normal. Datoritd lungimii
foarte mari a cromozomilor eucariotelor si vitezei mari de replicare a acestora, este necesar ca
procesul sd inceapd in mai multe puncte, mai multe ORI, de la fiecare dintre acestea, furca de
replicare inaintdnd in ambele directii (replicare bidirectionald).

8. CODUL GENETIC SI CARACTERISTICILE SALE

Asa cum am vazut, doar patru baze azotate sunt necesare pentru a determina ordinea celor doudzeci
de aminoacizi dintr-o catena polipeptidica. Acest fapt este posibil deoarece o anumitd combinatie de
trei baze azotate adiacente este utilizatd pentru introducerea unui anumit aminoacid. Aceasta
secventd de trei baze azotate poartd numele de codon, iar totalitatea codonilor alcatuieste codul
genetic (vezi tabelul).

Inainte de a fi determinati experimental, existenta codului genetic sub forma de triplet a fost dovedita
matematic. Astfel, dacd o singurd baza azotatd ar fi codificat un aminoacid, atunci ar exista doar
patru aminoacizi, dacd doua baze azotate ar codifica un aminoacid, atunci 4*> = 16 aminoacizi
posibili, in fine, daca trei baze azotate codifica un aminoacid, atunci 4° = 64. Desi nu existd 64 de
aminoacizi ci doar 20, 61 dintre cei 64 codificd integrarea aminoacizilor, ceea ce inseamna ca
mai multi codoni vor determind includerea aceluiasi aminoacid in catena polipeptidica.

Prima dovada acceptata drept evidentd a codului genetic sub forma de tripleti a fost reprezentata
de experimentul de inserare si deletie a anumitor baze azotate dintr-o secventd codificaroare. in
procesul de translatie bazele azotate sunt citite secvential, codon dupad codon, orice bazi azotata
inserata sau deletatd duce la modificarea intregului cadru de citire si, In consecintd la modificarea
catenei polipeptidice inserate. Vorbim deci, de asa-numitul cadru de citire. Mutatiile acestuia
(deletii, insertii de baze azotate) din experimentele de translatie efectuate in vitro au dovedit ca
fiecare aminoacid din catena polipeptidica este codificat de catre o tripletd de baze azotate - un
codon.

alla BAZA

U CIA|G

Phe | Ser Tyr Cys

1 Phe | Ser Tyr Cys allla
Leu | Ser STOP | STOP B

B Leu | Ser STOP | Trp A

A Leu | Pro His Arg 7

7z Leu | Pro His Arg A

A Leu | Pro Gln Asg

Leu | Pro Gln Ary
lle Thr Asn Ser
lle Thr Asn Ser
lle Thr | Lys Ary
KMet Thr Lys Ary
Wal Ala Asp Gly
Val Ala | Asp Gly
Val Ala Glu Gly
Val Ala Glu Gly

Q| | O C

GrOCOrofrOCi@r0C

CODUL GENETIC
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O altd caracteristicd extrem de importantd a codului genetic o reprezintd degenerarea sa. Se
observa in tabel ca toti aminoacizii, cu exceptia metioninei §i triptofanului, sunt codificati de cel
putin doi codoni. Dacd analizam structura bazelor azotate ce intrd in componenta codonilor care
codifica acelasi aminoacid, observam ca prima si cea de a doua sunt aceleasi pentru toti (exceptie
face leucina la care se poate schimba si cea de a doua baza). Cea care se schimba este baza azotata
numadrul 3 care mai poartd numele si de pozitia labila. Rationamentul existentei bazei labile este
unul de naturad energetica: sinteza proteica trebuie sa decurga cu viteza foarte mare, iar formarea
celor trei legaturi de hidrogen intre codon §i anticodon necesitd timp si energie mai multa,
comparativ cu formarea doar a doua legaturi.

Cea mai importanta caracteristica a codului genetic o reprezinta universalitatea sa. Indiferent de
natura sau de gradul de evolutie al organismului pe care il analizam, aceeasi tripleta de baze azotate
codificd acelasi aminoacid. Prin urmare, codul genetic are o origine foarte veche, la inceputul
existentei primelor organisme.

Rezumat: Identificarea materialului genetic, ADN — material genetic la procariote si eucariote;
ARN — material genetic la ribovirusuri si viroizi; Compozitia chimica a acizilor nucleici; Structura
fizica a acizilor nucleici; Replicatia ADN ( sinteza ADN); Etapele procwesului de sinteza ADN;
Replicatia ADN la procariote si eucariot; Codul genetic si caracteristicile sale

Test autocontrol:

46. O nucleotide este alcatuita din: a) o baza azotata, un zahar si un radical fosforic
b) o baza azotata si un zahar
¢) o baza azotatat si un radical fosforic

47. Ribovirusurile prezinta ca material | a) ADN
genetic: b) proteine
c) ARN
48. Bazele azotate ce intra in|a)A,G,C,T
alcatuirea AND sunt: b) A,G,C,U
c) A,G,C

49. Complementaritatea catenelor de | a) A-G si C-T
AND se refera la legaturi de tip: b) A-U si C-G
c) A-T si G-C

50. O solutie de AND supusa la | a)degenerare
temperaturi  ridicate duce la | b) denaturare

separarea catenelor, proces | c¢) degivrare
denumit:
51. UN codon reprezinta: a) o baza azotata

b) un triplet de baze azotate
¢) o baza azotata si un zahar
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CAPITOLUL X
SINTEZA PROTEICA

1. ROLUL GENETIC AL ACIZILOR NUCLEICI

Pentru a putea fi consideratd material genetic, o substantd trebuie sia asigure functionarea
structurald si metabolica a celulei. In acest capitol vom vedea cum raspunde ADN la aceasta cerinta.

Proteinele sunt moleculele responsabile de catalizarea celor mai multe reactii biochimice
(enzimele), de reglarea expresiei genelor (proteinele reglatoare) si de determinarea structurii celulelor,
tesuturilor si virusurilor (proteinele structurale). In consecinti, o substantd, numitd material genetic,
trebuie, intr-un anumit mod, s determine sinteza tuturor acestor tipuri de proteine. Proteinele sunt
alcatuite din mai multe catene polipeptidice, in care unitatile de baza sunt aminoacizii. Cei 20 de
aminoacizi esentiali pot fi aranjati in orice numar si orice ordine, asigurdndu-se astfel imensa
diversitate a moleculelor proteice.

Fiecare aminoacid contine un atom de carbon la care se atageaza gruparea COOH, gruparea NH;-
si o catena secundara R. Legatura dintre doi aminoacizi se formeaza intre COOH- de la primul
aminoacid si NH,- de la urmatorul aminoacid. Rezultatul: o legaturd peptidica. Prin urmare, o
catena polipeptidica posedd o grupare terminala de tipul NH;- la un capat si COOH- la celalalt
capat.

In gene, respectiv in ADN, se giseste informatia necesara sintezei proteinelor. O secventi de
nucleotide din ADN determind o anumitad secventd de aminoacizi in catena polipeptidica.
Acest atribut al genelor si polipeptidelor poartd numele de colinearitate. Colinearitatea este
caracteristicd procariotelor. La eucariote, existd insd si ADN noninformational, care intrerupe
continuitatea informatiei pentru majoritatea genelor(vezi figuralO 1.).

Deoarece ADN nu paraseste niciodata nucleul, iar sinteza proteinelor are loc in citoplasma, intre
cele doud substante se interpune ARN mesager (ARNm) care are rolul de a copia informatia
genetici din AND (transcriptie) pentru a o traduce apoi, la nivelul ribozomilor, in catene
polipeptidice (translatie).

Fig. 10 1. Transcriptia la eucariote

Dk '

sinteza AHAETT

| exon 1 %nmnz m exon 3

AFD premesager
% ./1 Elirminarea introtilor

| exon 1 | exon 2 | exon 3

l Transcriptie:

ABM meszager

Transcriptia la eucariote
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2. TRANSCRIPTIA SI TIPURILE DE ARN

Transcriptia este primul pas in procesul de expresie al genelor. Mai precis, este vorba de sinteza
unei molecule de ARN, utilizdnd ca informatie ADN.

Asa cum am vazut in capitolul referitor la strucrura chimica a acizilor nucleici, intre ADN si
ARN existd doua diferente majore: riboza inlocuiste dezoxiriboza, iar uracilul inlocuieste timina.

Sinteza ARN este, din punct de vedere chimic, tot o reactie de polimerizare. O reactie catalizata,
de aceasta data, de ARN polimeraza.

Sinteza ARN prezintd numeroase asemandari cu cea a ADN:

a) prezenta nucleotidelor sub forma de ribonucleleozide 5' fosfat(ATP,CTP,GTP, TTP);

b) prezenta unei catene de ADN ce poate fi folositd ca matritd. Observati ca ARN — ul se
sintetizeazd pe baza informatiei genetice din ADN si nu se replica, precum acesta din urma.
Ordinea bazelor azotate din ADN determina ordinea bazelor azotate din ARN.

Spre deosebire de ADN-polimeraza, ARN-polimeraza poate initia sinteza de novo a unei catene
polinucleotidice. Cu alte cuvinte, ea nu necesita prezenta unui primer anterior sintetizat. La fel ca si
ADN-polimeraza, atageaza la carbonul 3'-OH o noua nucleotida, ceea ce dovedeste ca si sinteza ARN
este orientatd in directia 5' —> 3". Prin urmare, catena de ADN trebuie sa fie orientatd in direcfia 3' ->
5' pentru ca sinteza ARN este continud.

Ceea ce este foarte important de retinut este faptul ca, pentru sinteza unui anumit ARN, cu o
anumita secventd de baze azotate, este folosita, ca matritd, o singura catena din molecula de ADN.
Aceasta este denumita catena sens, iar complementara sa - catena antisens. Dar, pentru sinteza
tuturor tipurilor de ARN sunt folosite ambele catene ADN. Cu alte cuvinte, o catena de ADN
poate fi sens pentru un tip de ARN si antisens pentru altul (vezi figura 10.2.).

Fig. 10. 2.Sinteza ARN- ului folosind ca matritd ADN-ul
ADN
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2. 1. TIPURI DE ARN

ARN MESAGER (ARNm)

Este cel care transcrie informatia genetica din nucleu, de la nivelul ADN-ului si o transportd in
citoplasma, pentru a fi tradusa (translatata) in proteine la nivelul ribozomilor.

La procariote, ARNm este utilizat direct in translatie, fara nici o altd modificare. Spre deosebire de
acestea, la eucariote, prin transcriptie, se sintetizeaza o moleculd de ARNm primara (transcript
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primar) care suferd o serie de modifcari pentru a deveni ARNm matur. Aceste modificari poarta
numele de procesarea transcriptului primar si includ:

1. Adaugarea la capitul 5a unui grup de nucleotide terminal numit cap ce contine guanozina
modificatd sub formad de metil. Capul este necesar pentru atasarea ARNm matur la
ribozomi si initierea translatiei.

2. Adaugarea la capatul 3' a unui grup de nucleotide terminal (peste 200 de nucleotide) de tipul
poliadenozina - coada poli A. Acecasta asigurd stabilitate moleculei de ARNm la
actiunea ribonucleazelor (enzime ce degradeaza ARN-ul) prezente in citoplasma.

3.  Eliminarea  secventelor = noninformationale  (intronilor) §i  reunirea  celor
informationale(exonilor). Este un proces complex cunoscut sub numele de imbinarea ARN-ului
(ARN
splicing) ce are loc la nivelul spliceozomilor (particule situate in nucleu formate din proteine si
cateva tipuri de ARN nuclear mic - ARNnm). Moleculele de ARNnm contin secvente
complementare cu capetele 5' si 3’ ale intronilor si exonilor, capete pe care,le aduc unul in
apropierea celuilalt, determinand cuplarea lor si, in final, eliminarea intronilor.Din analiza secventelor
de baze azotate din exoni si din introni s-a constatat ca existd doua
secvente consensus: una donor (capatul 5') si alta acceptor (capatul 3°).In figurd este prezentata
schematic imbinarea a doi introni prin eliminareaintronului.in urma eliminarii, intronul ia forma unui
lasso  si, apoi, este fragmentat 1n  secvente foarte mici. Legitura  care
se formeaza la nivelul intronului, intre A si G, este una atipica; C5’ de la G se ataseaza la C2' de la
A deoarece C3'este ocupat de restul lantului nucleotidic. LaTetrahymena eliminarea intronilor
dintr-un precursor al ARN ribozomal este cu totul speciald. Acesta se Impacheteaza in asa fel Incéat
autoelimina intronii.Este prima dovada ca ARN-ul poate avea si rol enzimatic, catalizand reactii
chimice. Un astfel de ARN cu rol enzimatic poartd numele de ribozime.

Existenta intronilor 1n transcriptul primar a fost demonstratd si pe baza hibridarilor moleculare
de tipul ADN - ARNm pentru aceeasi gend. S-a constatat ca ADN formeaza din loc in loc bucle,
care reprezintd secventele noninformationale eliminate in procesul de formare a ARNm matur.

Numarul intronilor variaza foarte mult de la o gena la alta, dar, In general, eucariotele inferioare
au mai putini introni comparativ cu cele superioare. Majoritatea intronilor par sa nu aiba o anume
functie, aceasta deoarece genele sintetizate artificial fard introni, au aceeasi functie ca si cele cu
introni. Dar, uneori, acestia pot include secvente reglatoare ale genei si, deci, reglatoare ale
transcriptiei. In orice caz, ei au un rol esential in evolutia genelor.

Fig. 10. 3. Schema eliminarii intronilor
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Transcriptie
ARN Exon 1| Intron 1 | Exon 2 | Intron 2| Exon 3
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In cadrul unui ARNm matur se disting trei zone distincte: a) capatul 5' sau liderul care nu este
folosit in translatie §i, in anumite cazuri, determind rata acesteia; b) secventa codificatoare avand
intre 500 si 3000 baze azotate (in functie de numarul de aminoacizi din catena polipeptidicd); c)
capatul 3' sau coada care, de asemenea, nu este translatat. La procariote, majoritatea ARNm au o
viatd foarte scurta, de cateva minute. La eucariote, in schimb, viata acestora este de cateva ore, desi
exista variatii mari de la cateva minute la cateva zile. Viata scurtd a ARNm reprezintd un alt mod de
a regla activitatea unei gene.

ARN DE TRANSPORT (ARNY)

Este o moleculd micd de ARN (70-90 de nucleotide) care aduce aminoacizii la locul de sinteza a
proteinelor si, care, participa, prin domeniile sale (buclele monocatenare si capatul 3°) la patru
procese distincte care, cronologic, se desfdsoara astfel:

1. atasarea enzimei aminoacil sintetaza specifica fiecarui tip de aminoacid;

2. atasarea unui anumit aminoacid la capatul 3' ce se termind intotdeauna cu secventa (CCA.
ARNt care prezinta atasat aminoacidul corespunzator se numeste ARNt
incércat.

3. atasarea la ARNribozomal din componenta ribozomului.

4. atasarea la codonul dm ARNm si formarea legaturilor de H dintre codon si anticodon.

In consecintd pentru fiecare aminoacid esential, existi un anumit tip de ARNt care se leagi la o
anumita aminoacilsintetaza si recunoaste un anumit codon din ARNm. Pentru a putea raspunde la
toate aceste procese fiecare ARNt are 0 anumita structura tridimensionala. In figura este prezentati
configuratia unui ARNt cu domeniile sale i modul in care se leagd aminoacidul la capatul 3'.
Fig.10. 4. Structura ARN t
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ARN RIBOZOMAL (ARNr)

Este tipul de ARN care intra in compozitia ribozomilor, alaturi de proteine. Existd mai multe
tipuri de ARNr de marimi diferite, cunoscute in functie de constanta de sedimentare. De
exemplu, la procariote, se intdlneste tipurile 5S, 16S si 23S (S - unitate Svedberg pentru
ultracentrifugare), iar la eucariote tipurile 5S, 5,8 S, 18S si 28S.

ARN NUCLEAR MIC (ARNnm)

Dupa cum 1i spune si numele, este un ARN de dimensiuni reduse, situat in nucleu si intra in
componenta spliceozomilor. El este implicat in procesul de eliminare a intronilor si Tmbinarea
exonilor (procesarea ARNm).
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3. TRANSLATIA

Reprezintd procesul final de expresie al unei gene, respectiv acela de sinteza a unei catene
polipeptidice avand drept sursa de informatie ADN. Translatia se desfasoara in citoplasma
la eucariote sau in citosol la procariote dar, intotdeauna, la nivelul ribozomilor. Asa cum am
vazut, informatia geneticd prezentd la nivelul ADN ajunge la ribozomi sub forma codificata -
ARNm.

Figl0. 5. Schema translatiei
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Pentru a se putea initia procesul de translatie este nevoie ca cei 20 de aminoacizi sa fie gata
de a participa la formarea legaturilor peptidice. Aceasta inseamna ca ei trebuie sa fie atasati fiecare
la ARNt -ul corespunzitor lui. Reactia de atasare a fiecarui aminoacid la ARNt este catalizata de
enzima aminoacil ARN sintetaza. Enzima trebuie sa posede capacitatea de a recunoaste atat
aminoacidul cat si ARNt-ul corespunzdtor. Recunoasterea se bazeaza pe existenta, atat la
enzima, cat si ARNt a unor conformatii tridimesionale ce permit imbinarea perfecta dintre un
anumit ARNt si o anumitd aminoacil ARNt sintetaza. De exemplu, leucil-ARNt-sintetaza se va
putea cupla doar cu ARNt ce va transporta aminoacidul leucina si care poseda anticodonul
pentru leucina.

Ribozomii, la nivelul cérora are loc sinteza proteicd, sunt alcatuiti din doud subunitati:
subunitatea mica si subunitatea mare. Denumirea lor este bazatd pe constanta de sedimentare.
De exemplu, ribozomii 70S de la E.coli au subunitatea mica de 30S, iar cea mare de 50S. In
mod normal, atunci cand ribozomii nu sunt implicati in sinteza proteica, cele doud subunitati
sunt separate, ele unindu-se doar pentru a realiza aceasta functie. Prin unirea lor, in interiorul
subunitatii mari se creeaza doud situsuri de reacte: situsul peptidil (situs P) si situsul
aminoacil (situs A) la nivelul cdrora se vor integra ARNt incdrcati cu aminoacizii
corespunzatori.

4. ETAPELE SINTEZEI PROTEICE

1) Initerea catenei polipeptidice. Subunitatea mica a unui ribozom se ataseazd la ARNm
(matur la eucariote sau cel direct sintetizat, la procariote), la secventa lider. Aceastd noud
structura este recunoscutd de catre subunitatea mare a ribozomului care se va atasa si ea,
rezultind astfel, un complex format dintr-un ribozom complet si o catend polinucleotidica de
ARNm. Ribozomul are capacitatea de a Tnainta pe ARNm péna cand, la un moment dat, intdlneste
codonul de initiere - AUG. Orice ARNm, indiferent de tipul catenei polipeptidice pe care o
codifica, trebuie sa prezinte acest codon de initiere. Intilnind acest codon, ribozomul se opreste si

96



permite atasarea la situsul A a ARNt cu anticodonul corespunzitor: UAC. Acest ARNt este incarcat cu
aminoacidul corespunzator: - metionina. Intre bazele azotate ale codonului si cele ale anticodonului se
formeaza legaturile de H corespunzatoare datoritd complementaritétii bazelor azotate.

2) Elongarea catenei polipeptidice. Dupa atasarea ARNt ce transportd metionina la situsul A,
ribozomul inainteaza din nou pe ARNm. Astfel, incdit ARNt-Metionina se mutd in situsul P, situsul A
ramanand liber. Aici se va integra urmatorul ARNt ce corespunde din punct de vedere al
anticodonului (in figurd, ARNt ce transportd prolina si are anticodonul GGC). Se constata ca, acum,
ambele situsuri sunt ocupate cu cite un ARNt ce transportd cite un aminoacid. Intre acestia din
urma se formeaza legatura peptidicd (COOH de la metionina si NH; de la prolind). Formarea acestei
legdturi nu mai permite medoninei sa ramana atasata si la ARNt-ul care a transportat-o, motiv pentru
care acestia se separd. ARNt pentru metionind, raimanand fara aminoacid paraseste situsul P. La
situsul A ramane ARNt cu prolina dar, de care, acum este legata si metionina prin legatura peptidica.
Ribozomul se deplaseaza pe ARNm cu incd o tripletd de nucleotide astfel incat conformatia initial
prezentd in situsul A ajunge in situsul P. Situsul A rdmane din nou liber pentru atasarea urmatorului
ARN si agsa mai departe. Elongarea reprezintd de fapt, un ciclu de evenimente prezentate mai sus care
se repeta din nou si din nou, pana cand se ajunge la codonul de terminare a sintezei proteice.

3) Terminalizarea catenei polipeptidice. in ARNm existi trei triplete de baze azotate: UAA, UAG
si UGA pentru care nu exista nici un ARNt cu anticodonul corespunzator. Aceste triplete se numesc
codoni stop. in momentul in care ribozomul ajunge pe ARNm la nivelul lor, nemaiexistand nici un
ARNTt care sd aduca un alt aminoacid, nu se mai formeaza o altd legaturd peptidica si, in consecinta,
sinteza proteica inceteaza. Catena polipeptidica este eliberatd, iar cele doud subunitati ribozomale se
separd de ARNm.

Translatia prezintd o caracteristicd importantd §i anume, aceea cd are loc intr-o anumitd directie.
Primul aminoacid are liber radicalul NHy, iar ultimul are liber radicalul COOH. In figura de mai jos
(fig.10.6) este ilustrat procesul de expresie al unei gene tindnd cont de orientdrile transcriptiei si
translatiei.

Fig. 10. 6. Dogma centrala a geneticii
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Transcriptie :
W siiteza mARDT
ARN l ARNmM

nucleu

membrana nucleara
AT ey €T S OO
\" . _-‘.f

citoplasma

b

Translatie: sinteza

Proteine proteinelor

Eibozomi

\

Proteine

Rezumat: Rolul genetic al acizilor nucleici; Transcriptia si tipuri de  ARN; Tipuri de
Translatia; Etapele sintezei proteice

Test autocontrol:

52. Procesul de sinteza proteica se | a) citoplasmeli, ribozomilor

realizeaza la nivelul: b) nucleului

c) transcriptia in nucleu, iar translatia
in citoplasma

Raspunsuri teste:

1c 14 a 27b 40 c
2b 15¢ 28b 41 b
3a 16 ¢ 29 ¢ 42 b
4 ¢ 17 b 30c¢ 43 b
5b 18 a 31a 44 a
6 a 19b 32b 45 ¢
7 ¢ 20 a 33¢ 46 a
8b 21 ¢ 34c 47 ¢
9 ¢ 22 b 35a 48 a
10 ¢ |23¢ 36b 49 ¢
11 a 24 ¢ 37a 50 b
12b |25a 38¢ 51 b
13 b 26 a 39¢ 52 ¢
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