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Genetica umanã este una dintre disciplinele fundamentale ale învãåãmântului medical
din întreaga lume. O disciplinã de studiu care furnizeazã date pentru înåelegerea biologiei
speciei umane, atât sub aspect normal, cât æi patologic. Acumularea rapidã a informaåiilor
din domeniul geneticii aduce beneficii importante umanitãåii prin numeroasele aplicaåii
practice ale conceptelor æi principiilor genetice, cu precãdere în medicina preventivã. Ar fi
suficient sã ne gândim la ambiåiosul Proiect al Genomului uman, care æi-a propus sã
descifreze secvenåa completã a ADN-ului uman æi a adãugat, în scurt timp, noi gene pe lista
celor implicate în apariåia unor boli umane. Un singur exemplu: descifrarea structurii æi
funcåiilor genelor care condiåioneazã sinteza hemoglobinelor umane a clarificat etiologia
æi a facilitat diagnosticarea, terapia æi profilaxia multor hemoglobinopatii letale.

Studiul geneticii este complex, iar înåelegerea  conceptelor, principiilor, legilor æi
mecanismelor sale este, uneori, dificilã din cauza multor date încã neclare sau controver-
sate. Apariåia acestei cãråi faciliteazã înåelegerea, asimilarea æi învãåarea rapidã a
conceptelor æi principiilor esenåiale ale geneticii umane. Cartea realizeazã o sintezã între
datele geneticii clasice æi ultimele informaåii din domeniu, într-o formã accesibilã cititorului.
Structura generalã a cãråii æi succesiunea capitolelor iniåiazã, treptat, cititorul æi îl ajutã sã
descopere utilitatea informaåiilor transmise în practica medicalã. Nu s-a omis nimic
important din ceea ce înseamnã primul nivel de învãåare a geneticii umane în învãåãmântul
medical universitar. Volumul de cunoætinåe este perfect adaptat pentru studierea geneticii
umane timp de un semestru, dupã cum este prevãzul în planul de învãåãmânt, atât în
Facultatea de Stomatologie, cât æi în Facultatea de Medicinã.  Fiecare capitol al cãråii are
incluse întrebãri recapitulative, teste æi rãspunsuri, necesare fixãrii informaåiilor æi veri-
ficãrii modului cum au fost reåinute. În acelaæi timp, testele oferã posibilitatea cititorului sã
se autoevalueze.

Cartea se adreseazã în primul rând studenåilor de la Facultatea de Stomatologie pentru
cã în exemplificarea conceptelor, principiilor æi legilor ereditãåii s-au folosit preferenåial
caractere umane patologice care intereseazã viitorul medic stomatolog. Cartea se
adreseazã, în egalã mãsurã, celor care doresc sã se iniåieze în acest domeniu sau sã-æi
reînnoiascã noåiunile fundamentale de geneticã umanã. 

Prof. dr. Augustin MIHAI
Decanul Facultãåii de Stomatologie

UMF „Carol Davila“ – Bucureæti

aprilie 2002
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TEME-CHEIE:
Cromozomii æi cariotipul uman normal;
Meioza æi cromozomii meiotici umani;
Cromozomii sexului æi cromatina sexualã la om;
Anomalii  cromozomiale æi efectele lor fenotipice;
Întrebãri recapitulative;
Topic Test.

Obiectivele lucrãrii:

Însuæirea metodei de evidenåiere a cromozomilor umani; 
Recunoaæterea cromozomilor dupã morfologie æi model de bandare;
Alcãtuirea cariotipului uman.

Morfologia cromozomilor umani

Cromozomii sau „corpusculii coloraåi” (din gr. chroma=culoare; soma=corp): 
– sunt prezenåi în toate celulele nucleate;
– sunt purtãtori de informaåie geneticã (conåin ADN);  
– asigurã continuitatea geneticã între generaåii (se transmit ca o unitate în timpul

meiozei æi transportã informaåia geneticã);

1 CCCCIIIITTTTOOOOGGGGEEEENNNNEEEETTTTIIIICCCCÃÃÃÃ
UUUUMMMMAAAANNNNÃÃÃÃ

Citogenetica este o ramurã a geneticii care studiazã cromozomii,
combinând metode citologice æi genetice. Prin studiul cromozomilor se
înåelege analiza numãrului, structurii æi comportamentului cromozomilor în
timpul mitozei æi meiozei, precum æi a anomaliilor cromozomiale æi a
efectelor lor fenotipice.

LUCRAREA PRACTICÃ 1:  Cromozomii æi cariotipul uman normal



– pot fi vizualizaåi microscopic, prin tehnici speciale de colorare, numai în perioada
în care nucleul se divide, pentru cã în acest moment cromozomii sunt contractaåi,
îngroæaåi æi mult mai evidenåi decât în interfaza nuclearã; 

– de regulã, cromozomii sunt analizaåi în metafaza mitoticã, moment în care ating
gradul maxim de condensare æi colorare.

Cromozomul metafazic este format din douã cromatide ataæate una de cealaltã la
nivelul centromerului. Centromerul este vizibil ca o constricåie primarã care împarte
fiecare cromatidã în douã braåe: p – braåul scurt, deasupra centromerului, æi q – braåul
lung, sub centromer. Centromerul are o poziåie constantã pe cromozom æi în funcåie
de aceasta cromozomii pot fi descriæi ca: metacentrici – centromerul este situat median;
submetacentrici – centromerul este situat mai aproape de unul dintre capetele cromo-
zomului; acrocentrici – centromerul este situat foarte aproape de unul dintre capetele
cromozomului æi telocentrici – centromerul este situat chiar la capãtul cromozomului.
Centromerul are un rol important în miæcarea cromozomilor în timpul diviziunii
celulare.

La extremitãåile cromatidelor se gãsesc structuri terminale care le menåin integritatea,
numite telomere (din gr. telos=capãt; meros=parte).

Cromozomii diferã între ei nu numai prin poziåia centromerului, ci æi prin prezenåa sau
absenåa sateliåilor. Satelitul cromozomial reprezintã un segment cromozomial distal sepa-
rat de braåul cromozomului (de regulã, braåul p al cromozomilor acrocentrici) printr-un
filament de cromatinã numit constricåie secundarã (Fig. nr. 1.1.).

Numãrul cromozomilor umani

Numãrul de cromozomi variazã de la o specie la alta, dar este constant în toate celulele
unui organism æi în toate celulele organismelor care aparåin aceleiaæi specii. Pânã în urmã
cu aproape o jumãtate de veac se credea cã omul are 48 de cromozomi în nucleul celulelor
somatice. Perfecåionarea tehnicilor de laborator de cãtre Tjio æi Levan a permis stabilirea cu
exactitate a numãrului de cromozomi abia în 1956:

– în nucleul celulei somatice se gãsesc 46 de cromozomi;
– în nucleul celulei gametice existã doar 23 de cromozomi.
Astfel, fiecare nucleu al unei celule somatice conåine douã seturi de cromozomi: unul de

origine maternã æi unul de origine paternã, motiv pentru care celula somaticã este numitã
celulã diploidã. Nucleul celulei gametice are un singur set de cromozomi, celula gameticã
fiind numitã celulã haploidã.

10 CITOGENETICÃ UMANÃ

Fig. nr. 1.1. Forma cromozomilor umani în funcåie de poziåia centromerului
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22 de perechi de cromozomi sunt prezente la ambele sexe, fiind formate din cromozomi
autozomi sau somatici, în timp ce o pereche se prezintã în combinaåie diferitã la bãrbaåi æi
la femei, fiind numiåi gonozomi, heterozomi sau cromozomii sexului.

Cariotipul uman normal

Cariotipul (din gr. karyon=nucleu; typos=model) este complementul cromozomial sau
numãrul normal de cromozomi  ai unei celule, ai unui individ sau ai unei specii. De regulã,
se referã la aranjarea cromozomilor dupã  criterii precise: mãrime, poziåia centromerului,
constricåii secundare, sateliåi, model de bandare. Fiecare specie are un cariotip caracteristic.

Pentru studiul cromozomilor umani s-a folosit o diversitate de åesuturi, dar mai frecvent
se utilizeazã limfocitele din sângele periferic, celule din mãduva osoasã, fibroblaste din
piele sau celule din lichidul amniotic.

Sunt dificil de descris în detaliu fiecare material æi metodã folosite în laboratoarele de
citogeneticã, din cauza numãrului limitat de pagini al unui manual de lucrãri practice desti-
nat studenåilor. De aceea, vom descrie doar modul de efectuare a preparatelor cromozomi-
ale cu care vor lucra studenåii. 

Protocolul de obåinere a cromozomilor din limfocite umane:
Materiale:
– 5-10 ml sânge venos uman heparinizat;
– mediu de culturã, antibiotice, ser de viåel;
– fitohemaglutininã (PHA);
– colcemid (derivat al colchicinei);
– soluåie hipotonã (KCl 0,075M);
– coloranåi: Giemsa (cel mai folosit colorant pentru analiza cromozomilor);
– fixator: 3 pãråi alcool metilic: 1 parte acid acetic glacial; 
– flacoane de plastic pentru cultura celularã, eprubete, lame;
– termostat, centrifugã, frigider.

Mod de lucru:

1. se recolteazã 5-10 ml  de sânge venos  pe heparinã (previne coagularea, care ar putea îngreuna
separarea ulterioarã a limfocitelor);

2. efectuarea culturii pe un mediu de culturã complet – îmbogãåit cu ser de viåel æi antibio-
tice– în care se adaugã fitohemaglutininã (substanåã mitogenã care stimuleazã limfocitele
T sã se transforme blastic æi sã se dividã);

3. incubare la 37°C, în condiåii sterile, timp de 72 de ore;
4. tratamentul cu colcemid – dupã 3 zile de proliferare celularã activã se adaugã în mediu de

culturã colchicina (împiedicã formarea fusului de diviziune æi opreæte mitozele în
metafazã); durata tratamentului este de 2 ore;

5. tratamentul hipotonic – dupã tratamentul cu colcemid, celulele centrifugate sunt transferate
într-o soluåie hipotonã timp de 10 min.; în acest mod se provoacã æocul hipotonic care
serveæte la umflarea celulei, ruperea nucleilor æi dispersarea cromozomilor metafazici
(se evitã suprapunerea cromozomilor);

6. fixarea se face cu scopul de a omorî celulele æi de a conserva componentele celulare;
7. efectuarea preparatelor cromozomiale pe lame degresate prin picurarea unei cantitãåi mici

de suspensie celularã cu ajutorul unei pipete Pasteur. Frotiurile se usucã la aer; 
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8. Colorarea – se poate face o colorare convenåionalã (preparatele cromozomiale se åin
7 min. într-un vas cu colorant Giemsa 5% ) sau o colorare diferenåiatã  în funcåie de scopul
propus;

9. Examinarea la microscop cu obiectivul cu imersie (100x); 
10. Fotografierea metafazelor selectate;
11. Decuparea cromozomilor;
12. Aranjarea cromozomilor în cariotip se poate face manual, dar,  recent, un computer ataæat

microscopului ordoneazã automat, în funcåie de mãrime æi model de bandare,  perechile
de cromozomi (Fig. nr. 1.2.).  

Într-o analizã citogeneticã de rutinã se examineazã 15-20 de plãci metafazice. În
practicã, se fotografiazã cele mai bune metafaze (cromozomii nu sunt suprapuæi) æi se decu-
peazã fiecare cromozom în parte.

Cromozomii decupaåi se ordoneazã în perechi în funcåie de anumite criterii æi se aran-
jeazã apoi în cariotip, de la cei mai mari cãtre cei mai mici.

Pânã în 1971, anul Conferinåei de citogeneticã de la Paris, când s-a stabilit un sistem
standardizat de identificare a fiecãrui cromozom, era dificil de recunoscut un anume cro-
mozom numai dupã lungime, poziåia centromerului sau raportul braåelor. Se utilizeazã: 

Indicele centromeric = p x 100 /p + q;
Raportul braåelor = q / p.
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Fig. nr. 1. 2. Tehnica de alcãtuire a cariotipului
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Identificarea cromozomilor umani – bandarea cromozomilor

Tehnicile iniåiale de colorare a cromozomilor au folosit colorantul Giemsa, care produce
o colorare uniformã a întregului cromozom uman. În consecinåã, erau deseori, greu de iden-
tificat cromozomii cu forme æi dimensiuni similare. 

Din 1970 s-au introdus  noi metode de colorare diferenåiatã a cromozomilor. S-a observat
cã  regiunile cromozomiale fixeazã selectiv coloranåii æi cã apare  un model de benzi trans-
versale, alternante, + colorate, unic pentru fiecare cromozom. Benzile intens colorate repre-
zintã zone cromozomiale puternic condensate – numite heterocromatinã, iar benzile palid
colorate reprezintã zone cromozomiale mai slab condensate – numite eucromatinã.
Numãrul, mãrimea, succesiunea æi tipul de bandã sunt particulare pentru un cromozom æi
sunt identice pentru cromozomii omologi. Astfel, fiecare cromozom uman poate fi identificat
æi individualizat într-un mod sigur, nearbitrar.

Benzile  Q – prima metodã de bandare a cromozomilor a utilizat quinacrina , un colorant
cu proprietãåi fluorescente. Preparatele cromozomiale colorate cu quinacrinã sunt exa-
minate la microscopul prevãzut cu un dispozitiv special  pentru fluorescenåã æi
vizualizare în luminã ultravioletã. Cromozomii apar diferenåiaåi longitudinal, având un
model constant æi caracteristic de benzi alternante mai mult sau mai puåin fluorescente.
În analizele citogenetice de rutinã nu se foloseæte aceastã metodã pentru cã preparatele
nu pot fi conservate, fluorescenåa pierzându-se dupã scurt timp. 
Benzile G – se obåin prin deshidratare, tratarea preparatelor cromozomiale cu enzime
proteolitice (tripsinã) æi colorare cu Giemsa. Apar benzi alternante, colorate æi neco-
lorate, ordonate într-un model similar bandãrii Q: regiunile cromozomiale care apar
fluorescente în bandarea Q sunt puternic colorate în bandarea G, iar regiunile întunecate
din bandarea Q apar necolorate în bandarea G. Folosirea acestei metode de bandare
faciliteazã identificarea anomaliilor structurale ale cromozomilor. Un cariotip uman tipic
pentru bandarea G este reprezentat în Fig. nr. 1.8. Acest sistem de bandare este cel mai
utilizat în laboratoarele de citogeneticã pentru cã este uæor de realizat, iar preparatele
cromozomiale obåinute astfel se pot pãstra stabile mai mult timp. 
Benzile R – se obåin prin denaturarea termicã a cromozomilor æi colorarea cu Giemsa.
Apare un model de benzi invers (Reverse Banding) modelelor Q æi G. Bandarea permite
evaluarea benzilor terminale care apar necolorate în bandarea G.
Metodele de bandare care vor fi descrise în continuare au aplicaåii mai limitate pentru
cã faciliteazã studierea în detaliu numai a anumitor regiuni cromozomiale, cum ar fi:
centromere, telomere, sateliåi. Se numesc metode de bandare regionalã.

Benzile C – sunt utilizate pentru localizarea centromerilor æi nu pentru identificarea
cromozomilor. Benzile C se evidenåiazã prin tratarea preparatelor cromozomiale cu acizi
æi baze, incubare în soluåie salinã æi colorare cu Giemsa. Cromozomii apar slab coloraåi,
cu excepåia regiunilor centromerice, care sunt intens colorate. Se mai observã benzi C în
regiunile paracentromerice ale cromozomilor 1, 9 æi 16, pe braåele p ale acrocentricilor
æi în poråiunea distalã a braåului q al cromozomului Y.
Benzile T –  sunt utilizate pentru observarea extremitãåilor cromozomilor (telomerele).
Se produc în condiåii similare celor care determinã benzile R.
Benzile NOR – (Nucleolar Organizer Regions) – evidenåiazã organizatorii nucleolari,
adicã regiunile satelitice ale cromozomilor acrocentrici (perechile 13, 14, 15, 21 æi 22).
Se evidenåiazã prin tratarea preparatelor cromozomiale cu soluåie de nitrat de argint.
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Tehnicile de bandare sunt utile nu numai pentru recunoaæterea cromozomilor, ci æi pentru
identificarea unor regiuni cromozomiale care diferã prin mãrimea æi intensitatea coloraåiei
de la un individ la altul. Acest polimorfism structural, cunoscut sub numele de hetero-
morfism cromozomial, este ereditar æi respectã un model simplu de transmitere, motiv
pentru care  este folosit ca marker genetic în studierea moætenirii unui cromozom particular
de la pãrinte la copil. Aceste variante citogenetice sunt normale æi implicã secvenåe de
ADN noncodificatoare asociate heterocromatinei.
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Fig. nr. 1.3. Modele de bandare a cromozomilor umani



Mai recent, cunoætinåele din domeniul geneticii moleculare au facilitat introducerea în
citogeneticã a unor tehnici mult mai performante prin care este posibil sã localizãm
secvenåe specifice de ADN pe cromozomi dispersaåi. De exemplu, FISH (Fluorescence In
Situ Hybridization) este o tehnicã utilizatã pentru a analiza o regiune cromozomialã de
interes. Sonde ADN marcate hibridizeazã cu cromozomi metafazici, prometafazici sau
interfazici. Sonda ADN este specificã unei regiuni cromozomiale datoritã secvenåei sale de
nucleotide. În mod normal, analiza microscopicã æi vizualizarea în ultraviolete aratã douã
semnale fluorescente, câte unul pentru fiecare cromozom omolog al unei perechi din nucleul
unei celule somatice. Dacã pacientul prezintã doar un singur semnal fluorescent înseamnã
cã-i lipseæte un cromozom din pereche sau dacã apare un al treilea semnal înseamnã cã
prezintã un cromozom supranumerar în pereche (Fig. nr. 1.4.). Aceastã tehnicã este folositã
mai mult pentru identificarea anomaliilor structurale care nu pot fi vãzute prin bandarea G.

Simboluri folosite în nomenclatura citogeneticã

Apariåia æi dezvoltarea citogeneticii au impus introducerea unei nomenclaturi standar-
dizate pentru caracterizarea cariotipului uman normal æi patologic. Informaåiile acumulate
la numeroasele conferinåe internaåionale dedicate cromozomilor umani au fost sintetizate de
un Comitet permanent, care a stabilit æi a publicat un sistem internaåional de  notare a ter-
menilor citogenetici (International System of Human Chromosome Nomenclature), care
oferã cercetãtorilor termeni æi simboluri standardizate de descriere a cariotipului.
Diagnosticul citogenetic stabilit într-un laborator din România pentru un pacient poate fi
citit æi interpretat oriunde în lume pentru cã se foloseæte un sistem comun de descriere a
cariotipului. În Tabelul nr.1.1. sunt selectate câteva simboluri utilizate în citogenetica umanã. 
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Fig. nr. 1. 4. Analiza citogeneticã utilizând FISH;
diagnostic citogenetic: trisomie 21



Tabelul nr.1.1. – Simboluri utilizate în nomenclatura citogeneticã

Cariotipul uman standardizat

Fig nr. 1.6. prezintã diagrama celor 22 de autozomi umani æi a cromozomilor sexului X
æi Y bandaåi G, diagramã utilizatã ca model pentru alcãtuirea cariotipului. Fiecare cromo-
zom este format din douã cromatide, iar fiecare cromatidã are un braå p æi unul q. Fiecare
braå este divizat în regiuni æi benzi.

Regiunile æi benzile fiecãrui braå cromozomial sunt numerotate de la centromer cãtre
telomer. Regiunea adiacentã centromerului este numerotatã cu 1 pentru fiecare dintre braåe
æi avansând cãtre telomer urmeazã regiunea 2, 3 etc.  (Fig. nr. 1.5.). Prin acest sistem de
numerotare se poate indica o anumitã localizare pe cromozom. De exemplu: 2p16 semnificã
o anume localizare pe cromozomul 2, braåul scurt, regiunea 1, banda 6.

Cromozomii autozomi sunt aranjaåi în ordinea
descrescãtoare a mãrimii, iar cromozomii sexului sunt
aæezaåi separat, la sfâræitul diagramei. Autozomii
numerotaåi de la 1 la 22 în ordinea descrescãtoare a
mãrimii sunt ordonaåi în 7 grupe: grupa A – perechile
de cromozomi 1, 2 æi 3; grupa B – perechile 4 æi 5;
grupa C – perechile 6, 7, 8, 9, 10, 11 æi 12; grupa D –
perechile 13, 14 æi 15; grupa E – 16, 17 æi 18; grupa F
– perechile 19 æi 20; grupa G – perechile 21 æi 22; iar
gonozomii sunt aæezaåi separat, la sfâræitul cariotipului.

Indicaåii pentru analiza cariotipului

Studiul cromozomilor umani poate fi util în mai
multe situaåii:

Prenatal
– sarcinã în cazul unei femei cu o vârstã care

depãæeæte 40 de ani;
– sexul fãtului în cazul unor boli genetice legate de

cromozomul X.
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Simboluri Semnificaåie
p braåul scurt al cromozomului
q braåul lung al cromozomului
pter sfâræitul braåului scurt
qter sfâræitul braåului lung
ter terminal sau sfâræit
cen centromer
mat origine maternã
pat origine paternã
h constricåie secundarã
s satelit
A-G grupe cromozomiale
1-22 numãrul perechilor de autozomi umani
X,Y cromozomii sexului la om (heterozomi)

Fig. nr. 1.5. Cromozom metafazic uman.
Fiecare braå este subdivizat în regiuni æi benzi.
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Fig. nr. 1.6. Distribuåia benzilor cromozomiale Q æi G

benzi Q æi G negative
benzi variabile
benzi Q æi G  pozitive
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Neonatal
– moarte neonatalã;
– malformaåii congenitale;
– organe genitale ambigue;
– suspiciune de sindrom cromozomial.
Adolescenåã
– amenoree primarã, pubertate întârziatã;
– retard al creæterii, staturã micã.
Adult
– infertilitate, avorturi spontane recurente;
– handicap mintal;
– anumite tulburãri maligne (leucemie);
– screening în cazul persoanelor care au rude cu tulburãri cromozomiale cunoscute.

Lucrare practicã individualã

Fiecare student primeæte o placã metafazicã cu cromozomi bandaåi în tehnica G.
Dupã decuparea cromozomilor se vor recunoaæte perechile de cromozomi ca
omologi dupã dimensiune, poziåia centromerului, constricåii secundare, sateliåi æi
modelul de benzi. Apoi se vor aranja în ordinea descrescãtoare a mãrimii, pe grupe,
conform modelului standardizat. Cromozomii sexului se vor aranja separat pentru
cã diferã la cele douã sexe æi se vor lipi pe o foaie de hârtie notatã ca în Fig. nr.
1.8.
În final, rezultatul analizei cariotipului va indica în cifre numãrul total de cromo-
zomi æi, dupã o virgulã, cei doi cromozomi ai sexului. Diagnosticul citogenetic
poate fi:

– 46,xx - cariotip normal la femeie;
– 46,xy - cariotip normal la bãrbat.

18 CITOGENETICÃ UMANÃ

Fig. nr. 1. 7. Clasic æi modern în alcãtuirea cariotipului
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Fiæã citogeneticã

Nume: Alexandru Dobre
Data naæterii: 13 mai 1988
Adresa: Bucureæti, strada Ceahlãu, nr. 15, Bloc 74, Ap. 17
Diagnostic: Examinare preventivã
Material: sânge periferic
Lama nr. B 32 / a

Fig. nr. 1.8. Cariotip uman tipic pentru bandarea G

Cariotip: 46, xy
Diagnostic citogenetic: normal
Data: 16.03.2001



Obiectivele lucrãrii:

identificarea æi descrierea fazelor meiozei umane;
caracterizarea gametogenezei la bãrbat æi la femeie;
explicarea rolului meiozei în menåinerea constantã a numãrului de cromozomi în suc-
cesiunea generaåiilor æi în crearea diversitãåii genetice la organismele care se

reproduc sexuat.
Meioza este un tip particular de diviziune

celularã, care are drept rezultat formarea de
celule haploide din celule diploide (Fig. nr. 1.9.). 

Meioza intereseazã exclusiv organismele
care se reproduc sexuat æi care produc celule
sexuale sau gameåi. Gameåii au un numãr
haploid de cromozomi (n), astfel cã, prin fe-
cundare, se restabileæte numãrul diploid de cro-
mozomi (2n) caracteristic speciei. Dacã meioza
nu ar avea loc, prin fecundaåie, s-ar dubla
numãrul de cromozomi la fiecare generaåie.

Meioza se realizeazã prin douã diviziuni
nucleare succesive care preced formarea game-
åilor: prima diviziune meioticã (diviziunea
reducåionalã) æi cea de-a doua diviziune me-
ioticã (diviziunea ecvaåionalã, similarã
mitozei). Meioza primarã este precedatã de
interfazã, când în faza S ADN-ul se replicã
doar o datã, formându-se cromatida sorã a
fiecãrui cromozom æi rezultând cromozomi
bicromatidici. La sfâræitul interfazei celula
este pregãtitã sã intre în diviziune celularã.

Meioza primarã – diviziunea reduc-
åionalã

Prima diviziune meioticã, numitã æi divi-
ziunea reducåionalã, reduce numãrul de cro-
mozomi ai unei celule diploide (2n) la jumã-
tate, rezultând douã celule fiice haploide (n).
Reducerea numãrului de cromozomi se reali-
zeazã prin separarea cromozomilor omologi
æi se desfãæoarã în faze succesive (Fig. nr. 1.10.).

– profaza I este complexã, de lungã dura-
tã æi este subdivizatã în 5 stadii consecutive:

1. leptoten (gr. leptos=subåire; tainia=-
panglicã) – stadiul în care cromatina
nuclearã începe sã se condenseze, devine
vizibilã sub forma cromozomilor cu fila-
mente subåiri æi lungi, cu aspect de reåea.
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LUCRAREA PRACTICÃ 2:  Meioza æi cromozomii meiotici umani
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2. zigoten (gr. zygotos=împreunat) – stadiul în care cromozomii omologi se asociazã ca
bivalenåi. Asocierea se realizeazã pe toatã lungimea lor, de la telomer cãtre
centromer, într-o aliniere perfectã, prin complexul sinaptonemal. 

3. pahiten (gr. pachys=gros) – stadiul în care cromozomii devin mai scuråi æi mai groæi;
fiecare cromozom este vizibil format din douã cromatide surori; fiecare bivalent fiind
format din doi cromozomi bicromatidici omologi, apare o structurã alcãtuitã din
patru cromatide, numitã tetradã. Între cromatidele non-surori ale bivalentului apar
schimburi fizice reciproce de segmente cromatidice prin care se formeazã noi combi-
naåii de gene în gameåi. Procesul a fost numit crossing-over æi reprezintã una dintre
sursele variabilitãåii umane.

4. diploten (gr. diploos=dublu) – stadiul în care cromozomii continuã sã se contracte;
între omologi apar foråe de respingere; complexul sinaptonemal dispare, iar cromo-
zomii unui bivalent încep sã se separe unul de altul, rãmânând încã uniåi la nivelul
unor puncte de contact numite chiasmata (pluralul de la chiasma). Citologic, se
observã cã fiecare bivalent are patru cromatide.

5. diakinesis (gr. dia= divergent; kinesis=miæcare) – stadiul în care cromozomii omolo-
gi continuã sã se separe, iar punctele de contact (chiasmata) sunt împinse cãtre extre-
mitãåile bivalenåilor (Fig. nr. 1.11.). 

– prometafaza este o scurtã fazã, caracterizatã prin dispariåia membranei nucleare æi a
nucleolului æi definitivarea formãrii fusului de diviziune.

– metafaza I este faza urmãtoare; în care bivalenåii migreazã în zona ecuatorialã a fusu-
lui de diviziune; cei doi centromeri ai unui bivalent sunt orientaåi spre polii opuæi ai
fusului de diviziune.

– anafaza I se caracterizeazã prin dispariåia chiasmatei æi migrarea cromozomilor
omologi spre polii opuæi ai celulei. Atenåie! – centromerii nu se divid, deci spre polii
opuæi ai fusului migreazã doar jumãtate din numãrul iniåial de cromozomi.
Cromozomii omologi segregã independent, adicã, se separã æi se repartizeazã întâm-
plãtor la polii opuæi ai celulei, indiferent de originea lor maternã sau paternã; în final,
la fiecare pol al celulei existã câte un set haploid de cromozomi bicromatidici într-o
combinaåie variatã de cromozomi materni æi paterni.

– telofaza I începe în momentul în care cromozomii au ajuns la polii celulei.
Cromozomii încep sã se despiralizeze  æi o nouã membranã nuclearã se formeazã.
Celulele fiice au un set haploid de cromozomi bicromatidici (cromatidele-surori diferã
una de cealaltã ca rezultat al crossing-over-ului). Dupã diviziunea nuclearã urmeazã
citokineza, care are ca rezultat divizarea citoplasmei.

Meioza secundarã – diviziunea ecvaåionalã

Meioza secundarã începe dupã finalizarea meiozei primare æi este similarã unei mitoze
obiænuite: centromerii se divid, iar cromatidele-surori migreazã spre polii opuæi ai celulei.
În mitoza obiænuitã, dintr-o celulã-mamã diploidã rezultã celulele-fiice diploide. În meioza
secundarã, regula se respectã, celulele fiice au acelaæi numãr de cromozomi ca æi celula-
mamã (diviziune ecvaåionalã), dar în acest caz  celula-mamã este haploidã (Fig. nr.1.10.).
Meioza secundarã se desfãæoarã în faze succesive:

– interfaza II este foarte scurtã æi se deosebeæte de  interfaza I prin faptul cã nu are loc
replicarea ADN-ului.

– profaza II începe prin condensarea filamentelor de cromatinã æi se încheie cu dispa-
riåia membranei nucleare æi formarea fusului de diviziune.
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– metafaza II se caracterizeazã prin dispunerea în planul ecuatorial al fusului de divi-
ziune a cromozomilor.

- anafaza II se caracterizeazã
prin divizarea centromerilor,
ceea ce permite separarea cro-
matidelor surori, care migreazã
spre polii opuæi ai celulei.

- telofaza II este iniåiatã în mo-
mentul în care cromozomii au
ajuns la polii opuæi ai celulei.
Începe decondensarea cromo-
zomilor æi formarea noii mem-
brane nucleare, care va separa
fiecare set haploid de cromo-
zomi. Urmeazã citokineza. În
final, apar patru celule-fiice,
haploide, cu cromozomi mono-
cromatidici recombinaåi.
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Fig. nr. 1.10. Meioza – aspect celular

Fig. nr. 1.11. Diakineza la bãrbat



Diviziunea meioticã la mamifere are loc numai în gonade. De regulã, studiul diferitelor
faze ale meiozei se face pe preparate din åesut gonadal matur obåinut prin biopsie testicu-
larã. Testiculele sunt mai accesibile pentru biopsie comparativ cu ovarele, iar profaza
primei diviziuni meiotice la sexul feminin începe în perioada embrionarã.

Protocolul de evidenåiere a fazelor meiozei la mamifere
Materiale:

– masculi de æoareci sau æobolani albi;
– foarfeci, pense, ace, vase Petri, eprubete, lame de sticlã, centrifugã;
– eter etilic, alcool metilic, acid acetic glacial, soluåie hipotonã de citrat de Na 2,2%,

soluåie Giemsa 10%.

Mod de lucru (se foloseæte o variantã rapidã a metodei Evans æi colab., 1964): 

1. animalele se injecteazã intraperitoneal cu o soluåie de colchicinã 0,05%;
2. dupã 90 de min., animalele se anesteziazã cu eter etilic, se sacrificã æi se recolteazã testiculele;
3. testiculele recoltate se introduc 10 min. în apã distilatã într-un vas Petri æi se fragmenteazã

în bucãåi mici;
4.  se înlãturã apa distilatã, se adaugã soluåia hipotonã de citrat de sodiu æi se lasã în contact

20-30 de min.;
5. conåinutul vasului Petri este transferat într-o eprubetã de centrifugã æi se centrifugheazã

5 min. la 500 rotaåii/min.;
6. se îndepãrteazã supernatantul, iar sedimentul se resuspendã în 5 ml de citrat de Na;
7. se centrifugheazã 12 min. la 800 rotaåii/min.;
8. se aruncã supernatantul æi peste sedimentul celular se adaugã încet, picurând uæor pe mar-

ginea eprubetei, fixatorul (alcool metilic æi acid acetic glacial, 3:1);
9. se lasã la fixat 5 min.;

10. se centrifugheazã 10 min. la 1 000 rotaåii/min.;
11. se aruncã supernatantul æi se resuspendã sedimentul în 5 ml fixator proaspãt, lãsându-se

la temperatura camerei 30 de min.;
12. se centrifugheazã din nou 10 min. la 1 000 rotaåii/min., iar sedimentul se resuspendã

în 1 ml de fixator;
13. din suspensia celularã se efectueazã preparate punând câteva picãturi cu pipeta Pasteur pe

o lamã curatã æi degresatã;
14. preparatele se usucã la aer æi se coloreazã cu soluåie Giemsa 10% timp de 20 de min.;
15. se examineazã la microscop cu ob.100X cu imersie.

Gametogeneza la om

Celulele epiteliului germinal al gonadelor masculine æi feminine suferã o succesiune de
diviziuni – mitotice æi meiotice – în scopul producerii de gameåi maturi. Gametogeneza se
produce în urmãtoarele stadii:

1.stadiul de multiplicare celularã – celulele germinale primitive (2n) suferã mitoze suc-
cesive care produc la bãrbat, spermatogoniile (2n) æi la femeie, ovogoniile (2n);

2.stadiul de creætere care pregãteæte goniile pentru meiozã formând spermatocitele (2n)
æi ovocitele (2n) primare;

3.stadiul de maturaåie, în care spermatocitele æi ovocitele primare suferã douã diviziuni
succesive – una reducåionalã æi una ecvaåionalã – urmate de diferenåierea celulei
haploide æi formarea gameåilor maturi.

GENETICA UMANÃ 23



Spermatogeneza  

– spermatogeneza este procesul de formare a gameåilor masculini;
– la pubertate, testiculele încep sã secrete cantitãåi mari de testosteron. Testosteronul

stimuleazã dezvoltarea unor caractere sexuale secundare, maturarea tubilor seminiferi
æi iniåierea spermatogenezei. În tubii seminiferi, celulele germinale primordiale se
divid mitotic æi apoi se diferenåiazã în spermatogonii. Dupã mai multe mitoze , sper-
matogonia produce spermatocitul primar. Spermatocitul primar (46,XY) suferã prima
diviziune de maturaåie (meioza primarã) æi produce douã celule haploide numite sper-
matocite secundare (una 23,X æi cealaltã 23,Y), care suferã cea de-a doua diviziune de
maturaåie (meioza secundarã) æi formeazã patru celule haploide numite spermatide.
Spermatidele suferã o serie de transformãri complexe, devenind spermatozoizi. Pro-
cesul se numeæte spermiogenezã. În Fig. nr. 1.12. este prezentatã gametogeneza la bãrbat.
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– spermatogeneza se desfãæoarã continuu, de la pubertate pânã la moarte, dar rata pro-
ducåiei de gameåi scade o datã cu înaintarea în vârstã;

– fiecare ciclu al spermatogenezei dureazã aproximativ 64 de zile: 16 zile mitozele sper-
matogoniilor, 8 zile meioza primarã a spermatocitului primar, 16 zile meioza secun-
darã a spermatocitului secundar æi circa 24 de zile spermiogeneza;

– numãrul mare de replicãri care preced mitozele succesive ale celulei germinale pri-
mordiale creæte riscul de apariåie a mutaåiilor în gameåi.

Ovogeneza

– ovogeneza este procesul de formare æi dezvoltare a ovulului, care include meioza
ovocitelor, vitelogeneza æi formarea membranelor ovulului;

– începe în perioada intrauterinã, când ovarul nu este încã diferenåiat; celulele germinale
primitive se divid mitotic de mai multe ori, formând ovogoniile; dupã a 12-a sãptãmânã
de viaåã intrauterinã, ovogoniile se divid mitotic æi formeazã ovocitele primare; o parte
dintre acestea încep diviziunea de maturaåie, dar se opresc în profaza primei diviziuni
meiotice pentru o lungã perioadã, care dureazã pânã la ovulaåie (poate avea loc oricând,
de la pubertate æi pânã la menopauzã); stadiul în care rãmân se numeæte dictioten (între
diploten æi diakinesis), fiind caracterizat prin prezenåa bivalenåilor ai cãror cromozomi
sunt paråial condensaåi; ovocitul primar este acoperit de un strat de celule foliculare,
constituind foliculul primordial; majoritatea foliculilor primordiali degenereazã æi
numai puåini se vor matura; la pubertate, lunar,  o parte din ovocitele primare iniåiazã
procesul de diferenåiere , dar, de regulã, numai una va deveni ovul matur; puåin înainte
de ovulaåie este definitivatã prima diviziune meioticã, rezultând celule-fiice, diferite
prin cantitatea citoplasmaticã pe care o conåin – ovocitul secundar (23,X) æi primul globul
polar (23,X); în momentul expulziei, ovocitul secundar se gãseæte în metafaza II; a
doua diviziune meioticã este finalizatã în trompa lui Fallopio numai dacã are loc fecun-
daåia; rezultã ovulul matur æi cel de al doilea globul polar (Fig. nr. 1.12.);

– ovogeneza este discontinuã, începe în viaåa fetalã, urmeazã un stadiu de latenåã pânã
la ovulaåiile din perioada fertilã a femeii;

– durata mare a stadiului de latenåã poate creæte riscul de nondisjuncåie a cromozomilor
omologi la femeile cu o vârstã mai înaintatã.

Comportamentul cromozomilor sexuali în timpul meiozei

– la femeie, cei doi cromozomi X fiind omologi, formeazã un bivalent, care se comportã
similar oricãrui bivalent alcãtuit din autozomi;

– la bãrbat, cromozomii sexului, X æi Y, se comportã diferit faåã de autozomi. În sper-
matocitul primar aflat în profaza I  cromozomul X æi cromozomul Y, formeazã vezicula
sexualã. Ei nu sunt omologi, exceptând regiuni scurte de la capetele braåelor p, numite
regiuni pseudoautozomale. Vezicula sexualã este reprezentatã de un corpuscul dens,
vizibil de la sfâræitul leptotenului pânã în diakinesis. Este formatã prin condensarea
precoce a celor doi cromozomi, uneori, înveliåi  de o peliculã de ARN. Studiile cito-
logice aratã cã cromozomii X æi Y sunt asociaåi prin capetele lor, formându-se o
sinapsã terminalã. La începutul diakinezei vezicula sexualã dispare, dar cromozomii
sexului pot fi observaåi ca un bivalent, asociaåi cap la cap (Fig. nr. 1.11.), pãstrând
aceastã configuraåie æi în metafaza I. În anafaza I cromozomii X æi Y se separã æi
migreazã fiecare la unul dintre polii opuæi ai fusului de diviziune.
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Semnificaåia meiozei

1. meioza menåine constant numãrul de cromozomi de la o generaåie la alta prin formarea
gameåilor haploizi, care, prin fecundaåie, refac numãrul diploid de cromozomi caracte-
ristic speciei (Fig. nr. 1.13.);

Fig. nr. 1.13. Schema reproducerii sexuate la om

2. meioza produce gameåi cu combinaåii variate de gene datoritã crossing-over-ului din
profaza I æi asortãrii independente a cromozomilor în anafaza I (Fig. nr. 1.14.). Astfel,
descendenåii care rezultã din reproducerea sexuatã sunt diferiåi genetic de pãrinåii lor;

3. multe aberaåii cromozomiale sunt rezultatul erorilor care apar în meiozã (nondis-
juncåiile cromozomilor æi procesele de crossing-over inegal).
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Obiectivele lucrãrii:

evidenåierea corpusculului Barr în nucleii somatici, la persoanele de sex feminin;
evidenåierea apendicilor perinucleari, la nivelul nucleilor celulelor polimorfonu-
cleare neutrofile din sângele periferic, la persoanele de sex feminin;
evidenåierea corpusculului F, la nivelul nucleilor celulelor somatice  provenite de la
persoane de sex masculin.

Analiza cromozomilor sexuali se poate efectua pe: frotiuri din mucoasa bucalã, frotiuri
din sângele periferic, biopsii de piele, celule recoltate din lichidul amniotic.

In interfaza ciclului celular, pe aceste categorii de preparate, se evidenåiazã:
– la persoanele normale de sex feminin (cariotip: 46,XX) – corpusculul sexual X;
– la persoanele normale de sex masculin (cariotip: 46,XY) – corpusculul sexual Y.

Corpusculul sexual X

Definiåie:
Corpusculul sexual X reprezintã unul dintre cei doi cromozomi X la femeie, care este

mult condensat æi inactiv genetic, în interfaza ciclului celular.
Procesul de inactivare a unuia dintre cei doi cromozomi X la femeie, în nucleii interfazici

ai celuleor somatice, poartã denumirea de lyonizare. 

Particularitãåile lyonizãrii:
– debuteazã precoce (stadiul de blastocist tardiv, aproximativ ziua a 16-a de viaåã

intrauterinã):
– este aleatorie (în egalã mãsurã se poate inactiva atât cromozomul X de origine maternã,

cât æi cromozomul X de origine paternã);
– are rol adaptativ, de menåinere a echilibrului genetic funcåional între sexe, pentru genele

poziåionate pe cromozomul X, care codificã æi caractere somatice (compensaåie de dozã).

Nomenclaturã:
– Corpusculul sexual X, evidenåiat la nivelul nucleului celulelor epiteliale, poartã denu-

mirea de cromatinã sexualã sau corpusculul Barr;
– Corpusculul sexual X, evidenåiat la nivelul nucleului celulelor polimorfonucleare

neutrofile (PMN), din sângele periferic, îmbracã aspectul apendicilor perinucleari.

Poziåie:
– Corpusculul Barr este ataæat de faåa internã a membranei nucleare.
– Apendici perinucleari sunt ataæaåi de faåa externã a membranei nucleare.

Formã:
– Corpusculul Barr are forma hemisfericã sau triunghiularã, cu baza orientatã cãtre

periferie æi cu vârful la centru.
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– Apendici perinucleari îmbracã forme variate:
Tipul A („bãå de tobã” sau „corpuscul pediculat”) – se
prezintã ca o formaåiune rotund-ovalarã, intens æi uniform
coloratã, ataæatã de faåa externã a membranei nucleare
printr-un pedicul fin de
cromatinã (Fig. nr.1.15.).

Tipul B („corpuscul
sesil”) – se prezintã ca o
formaåiune rotund-ova-
larã, intens æi uniform
coloratã, ataæatã direct
de faåa externã a mem-
branei nucleare (Fig.
nr. 1.16.).

Tipul C – are forme variate: „bãå de tobã“ (dar cu corpuscul
mai mic æi pedicul mai lung), baston sau cârlig (Fig. nr. 1.17.).
Tipul D ( „rachetã de tenis”) – se prezintã ca o formaåiune
rotund-ovalarã, intens coloratã în periferie æi decoloratã în
centru, ataæatã de faåa externã a membranei nucleare printr-un
pedicul fin de cromatinã.

Dimensiune:
Corpusculul Barr: 1-2 microni
Apendicii perinucleari:

– tipul A: 1,4-1,6 microni;
– tipul B: 1,2-1,4 microni; 
– tipul C: 1,2-1,4 microni; 
– tipul D: 2 microni.

Numãr:
Numãrul de corpusculi sexuali X din celulã se calculeazã dupã formula:

B = (X-1) x P/2

unde:
B =  numãrul de corpusculi sexuali X din celulã; 
X = numãrul de cromozomi X din celulã;
P = gradul de ploidie al celulei.

Pentru celulele somatice, diploide, P = 2. Drept urmare, relaåia de mai sus devine:

B = (X-1)

În cazul apendicilor perinucleari, se considerã cã doar tipurile A æi B reprezintã corpusculul 
sexual X. Tipurile C æi D au origine æi semnificaåie necunoscute.
În aceastã situaåie, indicele corpusculilor sexuali se calculeazã dupã relaåia Kosenow:

I.C. = A + B

sau
I.C. = A + B/C,

dacã luãm în calcul æi apendicii perinucleari de tip C.
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Frecvenåa:
Frecvenåa celulelor purtãtoare de corpuscul sexual X vizibil la examenul microscopic

este influenåatã de o serie de factori:
– activitatea mitoticã a celulei; 
– activitatea metabolicã a celulei;
– vârsta celulei;
– vârsta individului;
– tipul de åesut examinat;
– tehnica folositã;
– acåiunea diferitelor substanåe medicamentoase.

Protocolul de evidenåiere a apendicilor perinucleari în leucocitele polimorfonu-
cleare neutrofile din sângele periferic:  Metoda Davidson - Smith

Materiale necesare:
Instrumentar: ace de seringã sterile; 
Sticlãrie de laborator: lame de sticlã sterile cu margini ælefuite; pipete Pasteur;
Materiale moi: vatã, tifon;
Soluåii, reactivi, coloranåi: alcool medicinal; soluåie May-Grünwald; soluåie Giemsa 10%;
apã neutrã; trusã de colorat;
Aparaturã de laborator: microscop optic (dotat cu obiectiv cu imersie de 90x sau 100x).

Mod de lucru:  Metoda Davidson - Smith
1. Recoltarea æi realizarea frotiului de sânge

– se dezinfecteazã pulpa degetului cu alcool etilic;
– se înåeapã pulpa degetului cu un ac steril de seringã;
– prima picãturã de sânge se îndepãrteazã cu un tampon de vatã uscatã;
– urmãtoarea picãturã de sânge se ia cu ajutorul unei lame de sticlã cu marginile ælefuite;
– se aæazã lama cu picãtura de sânge pe o altã lamã de sticlã, cãtre extremitatea acesteia, în

unghi de 45°, æi se împinge uæor cãtre cealaltã extremitate, obåinându-se frotiul de sânge.
2. Colorarea frotiului – procedeul May-Grünvald Giemsa:

– se lasã frotiurile la uscat câteva minute;
– se acoperã cu 2 ml. de soluåie May-Grünwald, timp de 2-4 minute;
– se adaugã 2 ml. de apã fãrã a vãrsa colorantul æi se lasã 2 min.;
– se varsã amestecul fãrã a spãla;
– se acoperã cu soluåie Giemsa 10%, preparatã extemporaneu, timp de 20-30 de min.;
– se spalã frotiul cu jet de apã; 
– se usucã la aer;
– se examineazã la microscopul optic cu obiectivul de imersie 90x.

3. Aprecierea æi interpretarea rezultatelor.

Prin aceastã metodã, la examenul microscopic al polimorfonuclearelor neutrofile se evi-
denåiazã apendicii perinucleari de tip: A, B, C, D.

Pentru determinarea sexului genetic celular, la persoana analizatã se examineazã cel
puåin 500 de neutrofile cu nuclei polilobaåi. 

Cu ajutorul relaåiei Kosenow se calculeazã indicele corpusculilor sexuali.
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La o persoanã normalã de sex feminin, valoarea indicelui corpusculilor perinucleari din
celulele polimorfonucleare neutrofile se calculeazã dupã formula:

I.C. = A+B, este > de 6
sau

I.C. = A+B/C, este > de 0,4.

Protocolul de evidenåiere a corpusculilor Barr în celulele mucoasei bucale:
Metoda Sanderson - Stewart

Materiale necesare:
Instrumentar: spatulã sterilã;
Sticlãrie de laborator: lame de sticlã sterile cu margini ælefuite; lamele de sticlã sterile;
pipete Pasteur;
Materiale moi: vatã, tifon, hârtie de filtru;
Soluåii, reactivi, coloranåi: alcool medicinal; soluåie de alcool etilic absolut; soluåie de
eter etilic; soluåie orceinã aceticã 1%; apã neutrã; trusã de colorat;
Aparaturã de laborator: microscop optic (dotat cu obiectiv cu imersie de 90x sau 100x).

Mod de lucru: Metoda Sanderson - Stewart

1. Recoltarea celulelor din mucoasa bucalã æi realizarea frotiului:
– se racleazã regiunea posterioarã a mucoasei cavitãåii bucale, cu ajutorul unei spatule sterile;
– primul raclat de mucoasã bucalã extras se îndepãrteazã;
– urmãtorul raclat se trece pe o lamã de sticlã æi se preparã frotiul.

2. Fixarea celulelor:
– se realizeazã cu o soluåie de alcool etilic absolut æi eter etilic (1 :1), timp de 30 de minute.

3. Colorarea frotiului – procedeul cu orceina aceticã:
– se acoperã frotiul cu soluåie de orceinã aceticã 1%;
– se acoperã frotiul cu o lamelã de sticlã;
– se îndepãrteazã excesul de colorant cu ajutorul hârtiei de filtru;
– se spalã frotiul cu jet de apã; 
– se usucã; 
– se examineazã la microscopul optic cu obiectivul de imersie 90x.

4. Aprecierea æi interpretarea rezultatelor.

În celulele mucoasei bucale, corpusculul Barr apare intranuclear, aderent de faåa internã
a membranei nucleare, având formã triunghiularã æi dimensiune de aproximativ 1 micron
(Fig. nr. 1.18.).

La o persoanã normalã de sex feminin, frecvenåa corpusculilor Barr din nucleii celulelor
epiteliale poate oscila între 20 æi 80% din totalul celulelor examinate.
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Corpusculul sexual Y 

Definiåie:
Corpusculul sexual Y reprezintã cromozomul Y la bãrbat, evidenåiat în interfaza ciclului

celular. Analiza corpusculului sexual Y se poate efectua pe: frotiuri din mucoasa bucalã,
frotiuri din sângele periferic, biopsii de piele, celule recoltate din lichidul amniotic, sper-
matozoizi. 

Nomenclaturã:
Corpusculul sexual Y mai este denumit æi corpuscul F (fluorescent), datoritã coloranåilor

specifici utilizaåi (quinacrinã sau atebrinã), care conferã cromozomului Y un aspect fluorescent.

Poziåie: se evidenåiazã la nivelul periferiei nucleului celular sau pericentral.

Formã: corpuscularã, rotund-ovalarã.

Dimensiune: 0,25 – 1 microni

Numãr: egal cu numãrul cromozomilor Y din celulã.

Protocolul de evidenåiere a corpusculilor F în celulele mucoasei bucale: Metoda
fluorescentã

Materiale necesare:
Instrumentar: spatulã sterilã;
Sticlãrie de laborator: lame de sticlã sterile cu margini ælefuite; lamele de sticlã sterile;
pipete Pasteur;
Materiale moi: vatã, tifon, hârtie de filtru;
Soluåii, reactivi, coloranåi: alcool medicinal; soluåie de alcool etilic absolut; soluåie de
eter etilic; soluåie de atebrinã 1%; apã neutrã; trusã de colorat;
Aparaturã de laborator: microscop de fluorescenåã (dotat cu obiectiv cu imersie de 90x
sau 100x).

Mod  de lucru: Metoda fluorescentã
1. Recoltarea celulelor din mucoasa bucalã æi realizarea frotiului:

– se racleazã regiunea posterioarã a mucoasei cavitãåii bucale, cu ajutorul unei spatule sterile;
– primul raclat de mucoasã bucalã extras se îndepãrteazã;
– urmãtorul raclat se trece pe o lamã de sticlã æi se preparã frotiul.

2. Fixarea celulelor:
– se realizeazã cu soluåie de alcool etilic absolut æi eter etilic (1:1), timp de 30 de minute;
– se usucã.

3. Colorarea frotiului :
– se acoperã frotiul cu soluåie de atebrinã 1%, timp de 30 de minute;
– se acoperã frotiul cu o lamelã de sticlã;
– se îndepãrteazã excesul de colorant cu ajutorul hârtiei de filtru;
– se spalã frotiul cu jet de apã; 
– se usucã; 
– se examineazã la microscopul de fluorescenåã cu imersie 90x.

4. Aprecierea æi interpretarea rezultatelor.

La persoanele normale de sex masculin frecvenåa corpusculului sexual Y poate oscila
între  25 æi 30% din totalul celulelor examinate.
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Importanåa studiului corpusculilor sexuali X æi Y

1. Biologicã: 
– permite stabilirea sexului genetic al individului analizat.

2. Medicalã:
– permite diagnosticarea sindroamelor genetice determinate de existenåa unor anomalii

de numãr ale cromozomilor sexuali (sindrom Turner, Klinefelter, Triplo X, super-
mascul);

– permite diagnosticarea stãrilor de intersexualitate (hermafroditism adevãrat,
pseudohermafroditism);

– permite diagnosticarea prenatalã a sexului produsului de concepåie;
– permite stabilirea etiologiei unor disfuncåii gonadice;
– permite determinarea sexului genetic la sportivii de performanåã, în medicina

sportivã;
– permite stabilirea sexului genetic al victimei, în medicina legalã;
– se utilizeazã ca „marker”, în transplantologie æi oncologie.

Bibliografie:
1. Isvoranu M. (1989) – Biologie æi geneticã lucrãri practice, Bucureæti, pg. 29-36.

2.  Dacie Ju., Lewis Sm (1991) – Practical Haematology, Churchill Livingstone, pg. 421-422.

Web site: http://www.mcmaster.ca/inabis 98/medicine/chavez 0626/two.html

Web site: http://www.grad.ttuhsc.edu/courses/histo/blood

Web site: http://www3.interscience.wiley.com/cgi-bin/jtoc?ID=33129.
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Fig. nr. 1.19. Corpusculul F în spermatozoid (a)  æi cromozomul Y marcat fluorescent
în placa metafazicã la bãrbat (b)

a b



Obiectivele lucrãrii:

identificarea anomaliilor cromozomiale din analiza cariotipului;
asocierea anomaliei cromozomiale cu un anume fenotip caracteristic. 

În patologia cromozomială umană analiza cariotipului este o investigaţie citogenetică
utilă pentru că permite evidenţierea eventualelor modificări cromozomiale numite anomalii
sau aberaţii cromozomiale care pot avea efecte fenotipice severe.

Anomaliile cromozomiale

Anomalii cromozomiale numerice
Numărul caracteristic de cromozomi al speciei umane este:
– 2n = 46 de cromozomi în nucleul celulei somatice (celulă diploidă);
– n = 23 de cromozomi în gameţi – ovule sau spermatozoizi (celule haploide).

De regulă, orice abatere de la numărul corect de cromozomi ai unei celule se numeşte
anomalie cromozomială de număr. 

Tipuri de anomalii numerice:
– poliploidia;
– aneuploidia;
– mozaicuri cromozomiale.

Poliploidia

Prezenţa supranumerară a unor seturi complete de cromozomi într-o celulă se numeşte
poliploidie. Exemple de poliploidie sunt:

Triploidia
Un set haploid de cromozomi (n) în plus într-o celulă somatică umană (2n) determină

apariţia triploidiei, adică 3n = 69 de cromozomi. Celulele triploide pot fi 69,XXX , 69,XXY
sau 69,XYY, în funcţie de originea maternă sau paternă a setului extracromozomial.
Triploidia are o frecvenţă de 1/10 000 printre nou-născuţii vii şi 15% printre produşii de
concepţie avortaţi spontan. Surplusul de material genetic produce multiple anomalii, cum
ar fi defecte ale cordului şi sistemului nervos central. Din acest motiv, feţii triploizi sunt
avortaţi (Fig. nr.1.20.) şi în mod excepţional ajung să supravieţuiască până la termen,
având o viabilitate redusă.
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LUCRAREA PRACTICÃ 4:  Studiul anomaliilor cromozomiale la om

– reprezintă modificări ale numărului şi structurii normale ale cromozomilor,
clasificându-se în anomalii numerice şi anomalii structurale; 

– pot fi evidenţiate prenatal (celule fetale) sau postnatal (limfocite);
– afectează 7,5% din totalul produşilor de concepţie umani;
– au o frecvenţă de 1/150 printre nou-născuţii vii;
– sunt o cauză importantă a morbidităţii şi mortalităţii (50% dintre avorturile

spontane în primul trimestru de sarcină);
– afectează atât autozomii (perechile 1 – 22), cât şi gonozomii (X şi Y);
– pot fi constituţionale sau dobândite.



Cauzele triploidiei sunt: dispermia – fertilizarea ovulului de către doi spermatozoizi,
fuziunea ovulului cu un globul polar şi fertilizarea de către un spermatozoid sau defecte ale
meiozei – formarea unui gamet diploid (patern sau matern), care împreună cu gametul
normal va genera un zigot triploid.
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Fig. nr. 1. 20. Fãt triploid avortat.
Disproporåia dintre extremitatea cefalicã æi trunchi; mânã malformatã,

sindactilia degetelor III æi IV; cariotip 69,xxy



Tetraploidia
Prezenţa a 4 seturi haploide de cromozomi într-o celulă somatică se numeşte tetraploi-

die şi se caracterizează prin 4n = 92 de cromozomi. Celulele tetraploide pot fi 92,XXXX ,
92,XXYY, 92,XXXY sau 92,XYYY. La om este mult mai rar observată decât triploidia. De
regulă, este incompatibilă cu viaţa postnatală, doar indivizii cu mozaicuri 2n/4n sunt via-
bili. Cauzele tetraploidiei sunt: defectele primei diviziuni mitotice a zigotului sau fuziunea
a doi zigoţi diploizi.

Aneuploidia
Un cromozom dintr-o pereche poate fi absent sau prezent în exces, ceea ce înseamnă că

numărul de cromozomi ai celulei  se modifică. Multiplicarea inexactă a numărului de
cromozomi din nucleul unei celule se numeşte aneuploidie. Într-o celulă somatică normală
există 23 de perechi de cromozomi, fiecare pereche având un cromozom de origine maternă
şi unul de origine paternă, condiţie numită disomie biparentală (2n).

Nulisomia
Absenţa ambilor cromozomi dintr-o pereche se numeşte nulisomie (2n-2), iar la om este

o condiţie incompatibilă cu dezvoltarea normală.
Monosomia

Absenţa unui singur cromozom din pereche se numeşte monosomie (2n-1). Aproape
toate monosomiile umane, cu excepţia celor care implică cromozomii sexului, sunt letale.

Trisomia
Prezenţa unui cromozom în plus într-o pereche se numeşte trisomie (2n+1). Trisomia

este una dintre cauzele avortului spontan, totuşi, există trisomii care sunt compatibile cu
supravieţuirea postnatală. S-au observat şi trisomii multiple de tipul 2n+1+1+1. Cele mai
frecvente trisomii autozomale şi gonozomale sunt prezentate în planşele de la pag. 42.
Efectele fenotipice ale anomaliilor numerice autozomale sunt mai severe comparativ cu
cele ale gonozomilor.

Tetrasomia (2n+2) şi pentasomia (2n+3) sunt extrem de rare şi implică, de obicei,
cromozomii sexului.

Aneuploidia poate fi:
– completă, caz în care un întreg cromozom lipseşte sau este supranumerar în cariotip;
– parţială, caz în care numai anumite segmente cromozomiale variabile ca mărime

lipsesc sau sunt în exces într-o pereche; 
– omogenã, caz în care toate celulele organismului au acelaæi tip de aneuploidie;
– în mozaic, caz în care coexistă la acelaşi organism linii celulare normale şi linii celu-

lare aneuploide.
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Simbolul Semnificaåia
69,XXX triploidie
92,XXYY tetraploidie
45,X monosomie X (sindrom Turner)
47,XX,+21 trisomie 21 (sindrom Down)
47,XY,+18 trisomie 18 (sindrom Edward)
48,XXXX tetrasomie X
49,XXXXY pentasomia XXXXY
46,XY,5p- monosomia parţială 5p-
46,XX,2q+ trisomia parţială 2q+
47,XX,+21/46,XX mozaic celular pentru cromozomul 21 (sindrom Down în mozaic)

ISCN în cazul anomaliilor numerice



Cea mai frecventă cauză a aneuploidiei o reprezintă nondisjuncţia meiotică sau mitotică,
adică nesepararea cromozomilor omologi sau nesepararea cromatidelor surori în timpul
anafazei. Fig. nr. 1.21. prezintă nondisjuncţia meiotică şi mitotică.
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Fig. nr. 1. 21. Consecinåele nondisjuncåiei meiotice æi mitotice
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Mozaicul cromozomial

Prezenţa a două sau mai multor linii celulare diferite cromozomial la un individ se
numeşte mozaic cromozomial. Liniile celulare sunt complementare şi derivă din acelaşi
zigot. De exemplu: 47,XX,+21/46,XX – sindrom Down în mozaic (Fig. nr. 1.21.). Cauza
mozaicului cromozomial este nondisjuncţia cromatidelor surori în diviziunile mitotice
postzigotice, astfel că, în funcţie de momentul în care a avut loc aberaţia de diviziune, un
procent variabil de celule pot fi anormale citogenetic, iar consecinţele clinice variate.  

Anomalii cromozomiale de structurã 

Orice schimbare a structurii fizice a cromozomului reprezintă o anomalie structurală.
Toate anomaliile cromozomiale de structură se datorează uneia sau mai multor rupturi care
alterează morfologia cromozomului, iar segmentele cromozomiale rezultate se pot pierde
sau rearanja într-o combinaţie nouă, anormală.

Deleþia (del)
Pierderea unui fragment dintr-un cromozom ca urmare a ruperii braţului cromozomial se

numeşte deleţie. Deleţiile pot fi terminale sau intercalare (Fig. nr. 1.22.). Deleţia terminală
se observă în cazul în care se pierde material genetic localizat la extremităţile cromozomu-
lui pter sau qter. Dacă apare o dublă ruptură  la nivelul aceluiaşi braţ cromozomial,
segmentul cuprins între rupturi se pierde, iar porţiunile de cromozom rămase au capete lipi-
cioase care  se reunesc. Deleţiile sunt vizibile microscopic cu ajutorul tehnicilor de bandare.
Mărimea fragmentului deletat determină viabilitatea şi fenotipul individului care prezintă
anomalia structurală. Uneori, apar deleţii mici, numite microdeleţii, care sunt detectate doar
prin tehnici moleculare. La om au fost observate deleţii pentru toţi cromozomii, fie pe
braţele p, fie pe braţele q. Cele mai frecvente sunt 4p- (sindromul Wolf ) şi 5p- (sindromul
cri du chat) (vezi planşele de la pag. 48 şi 49).

Duplicaþia (dup)
Prezenţa în exces a unui fragment cromozomial se numeşte duplicaţie. Fragmentul

suplimentar se poate ataşa cromozomului omolog sau unui cromozom neomolog  păstrând
ordinea originară a genelor – duplicaţie directă sau în tandem, sau inversând ordinea
normală a genelor – duplicaţie inversă sau în tandem invers. Consecinţele fenotipice ale
duplicaţiei sunt sindroamele de trisomie parţială. 
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– apar cu o frecvenţă de 1/500 de naşteri;
– cromozomii se pot rupe spontan, dar rata rupturilor poate fi mărită de acţiunea

agenţilor clastogeni (radiaţii ionizante, infecţii virale, substanţe chimice) în
interfază sau în timpul meiozei sau mitozei;

– pot fi balansate – succesiunea benzilor cromozomiale se schimbă, dar nu se
pierde şi nu se câştigă material genetic, sau nebalansate – se pierde sau se
câştigă material genetic;

– pot interesa unul sau mai mulţi cromozomi;
– pot fi observate folosind tehnici de bandare standard sau FISH;
– tipuri: deleţia, duplicaţia, inversia, translocaţia, cromozomi inelari, izocromo-

zomi, cromozomi dicentrici.
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Fig. nr. 1.22. Anomalii cromozomiale de structurã
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Inversia (inv)
Inversia se produce în urma apariţiei unei duble rupturi pe acelaşi braţ cromozomial sau

a câte unei rupturi pe fiecare braţ cromozomial, rotirea cu 180° a fragmentului cuprins între
cele două puncte de ruptură şi alipirea lui  aceluiaşi cromozom. Inversia poate fi: paracen-
trică – fragmentul inversat nu include centromerul şi pericentrică – fragmentul inversat
include centromerul (Fig. nr. 1.22). Detectarea acestui defect de structură se face prin
folosirea tehnicii bandării, care evidenţiază aspectul inversat al ordinii benzilor cromo-
zomiale. Segmentul cromozomial inversat determină schimbarea secvenţei ADN, care  nu
este obligatoriu să aibă consecinţe fenotipice evidente la purtătorul de inversie. Dar inver-
sarea secvenţei ADN pe unul dintre omologi poate afecta împerecherea cromozomilor
omologi în profaza I a meiozei. Unirea defectuoasă a cromozomilor omologi poate avea ca
rezultat deleţii sau duplicaţii ale materialului genetic, care, ulterior, vor fi exprimate la
descendentul purtătorului de inversie.

Translocaþia (t)
Translocaţia este un rearanjament structural care apare în urma transferului de segmente

cromozomiale între cromozomi neomologi. Ambii cromozomi implicaţi trebuie să sufere
cel puţin o ruptură pe unul dintre braţe pentru ca schimbul de material genetic să aibă loc.
De obicei, prin schimbul de segmente cromozomiale nu se pierde material genetic, deci
purtătorul este clinic normal, iar translocaţia este echilibrată sau balansată. Purtătorii unei
astfel de translocaţii echilibrate pot produce gameţi neechilibraţi genetic, iar prin fecun-
darea acestora cu gameţi normali rezultă zigoţi aberanţi citogenetic.Aşadar, pot apărea con-
secinţe severe pentru descendenţii lor.

Translocaţia poate fi:
– reciprocă balansată sau nebalansată;
– robertsoniană;
– inserţională.
Translocaţia reciprocă balansată – implică doi cromozomi neomologi care suferă câte o

ruptură pe unul dintre braţe, iar segmentele cromozomiale se schimbă între ele (Fig. nr. 1.22.).
Dacă punctul de ruptură nu afectează o genă specifică, ci o regiune intergenică, atunci nu
apar efecte fenotipice pentru purtător.

Translocaţia reciprocă nebalansată – prin schimbul de segmente cromozomiale se poate
pierde sau câştiga material genetic, existând  consecinţe fenotipice pentru individ.

Translocaţia robertsoniană  sau fuziunea centrică – implică numai cromozomii acrocen-
trici din grupele D şi G ale cariotipului uman. Rupturile cromozomiale apar în regiunea
centromerului la ambii cromozomi acrocentrici. Fragmentele cromozomiale care corespund
braţelor scurte sunt lipsite de centromer (acentrice) şi se vor pierde în diviziunea celulară
următoare fără să apară efecte fenotipice. Braţele lungi ale celor doi cromozomi acrocen-
trici fuzionează în regiunea centromerică (fuziune centrică), rezultând un singur cromozom,
numit cromozom derivat. Fuziunea centrică a cromozomilor 13 şi 14 este cel mai frecvent
întâlnită la om, fiind urmată ca frecvenţă de fuziunea centrică a cromozomilor 14 şi 21
(Fig. nr. 1.22.). Individul purtător de translocaţie robertsoniană este clinic sănătos, dar în
gametogeneză apar probleme cu consecinţe pentru descendenţi.

Translocaţia inserţională – implică doi cromozomi pe braţele cărora apar trei rupturi:
două rupturi pe braţul unui cromozom şi una pe braţul celuilalt. Un cromozom pierde un
segment intercalar (deleţie interstiţială), segment care este transferat şi inserat pe celălalt
cromozom la locul de ruptură. Purtătorul de translocaţie este fenotipic normal, dar poate
produce gameţi care prezintă fie o duplicaţie, fie o deleţie.
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Cromozomi inelari (r)
Cromozomul inelar (ring chromosome) apare prin ruperea segmentelor terminale ale

ambelor braţe ale unui cromozom care se pierd, iar porţiunile cromozomiale rămase se
unesc, formând un inel (Fig. nr 1.22). Dacă inelarul prezintă centromer, atunci se va putea
menţine în celulă, dacă  este lipsit de centromer se va pierde pe parcursul diviziunii celu-
lare, neputându-se orienta pe filamentele fusului de diviziune. Cromozomul inelar este
instabil şi creează probleme disjuncţiei mitotice a cromatidelor, caz în care apar o linie celu-
lară monosomică şi o linie celulară cu cromozom inelar. La om,  cromozomi inelari au fost
observaţi pentru aproape toate perechile de cromozomi. Manifestările fenotipice depind
de mărimea segmentelor terminale deletate; cu cât acestea sunt mai mari cu atât şi fenotipul
clinic este mai sever.

Izocromozomul (i)
În timpul diviziunii celulare clivarea centromerului se poate face greşit, după o axă trans-

versală, rezultând un cromozom anormal, care prezintă unul dintre braţe duplicat, iar
celălalt lipsă (Fig. nr.1.22.).De regulă, embrionii care au un izocromozom în cariotip sunt
avortaţi spontan în primele stadii ale dezvoltării.  Fac excepţie:  izocromozomul pentru
braţele q ale cromozomului X, izocromozomul pentru braţele q ale cromozomului 21 şi
izocromozomul pentru braţele q ale cromozomului Y.

Cromozomii dicentrici (dic)
Orice cromozom care prezintă doi centromeri este un cromozom dicentric. De regulă,

unul dintre cei doi centromeri se inactivează, devenind nefuncţional, iar dicentricul migrează
normal în timpul diviziunii. Dacă ambii centromeri sunt activi, atunci, în timpul diviziunii,
aceştia pot migra la polii opuşi ai celulei, fiind legaţi între ei printr-o punte de cromatină.

Mecanismul producerii aberaåiilor structurale ale cromozomilor

Producerea aberaţiilor de structură ale cromozomilor se datorează rupturilor cromo-
zomiale. Când braţul cromozomial se rupe, capetele libere ale rupturii devin lipicioase.
Rupturile apar spontan, iar frecvenţa lor poate să crească în prezenţa agenţilor clastogeni
(radiaţii ionizante, substanţe chimice, unele virusuri). De regulă, într-o astfel de situaţie
mecanismele de reparare a rupturii refac rapid defectul şi se restabileşte integritatea iniţială
a cromozomului. Totuşi, mecanismele de reparare nu disting întotdeauna ruptura şi există
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Simbolul Semnificaåie
46,XY,del(5)(p15) deleţie terminală a braţului p al cr.5
46,XX,del(2)(q31q33) deleţie intercalară
46,XY,dup(2)(q14-q21)  duplicaţie
46,XY,inv(7)(p15q22) inversie pericentrică
46,XX,inv(8)(q22q24) inversie paracentrică
46,XY,t(3;7)(q21;q11) translocaţie reciprocă balansată
45,XY, -14,-21,+t(14q21q) translocaţie robertsoniană
46,XX,-5,+der(5)t(5;14)(p13q32) translocaţie nebalansată
46,XY,ins(12;1)(q22;q21q32) translocaţie inserţională
46,XX,r(7)(p21q34) cromozom inelar
46,X,i(Xq) izocromozom
46,X,dic(Y)(q13) cromozom dicentric

ISCN în cazul anomaliilor de structurã



posibilitatea ca fragmentele cromozomiale rupte să se reunească într-o variantă eronată,
alterând structura cromozomului. Dacă rearanjamentul cromozomial nu alterează expresia
materialului genetic, atunci nu vor fi observate consecinţe fenotipice; indivizii purtători de
rearanjamente echilibrate produc gameţi modificaţi genetic pentru că în timpul gameto-
genezei alinierea cromozomilor omologi se face incorect şi apare un crossing-over inegal,
crescând riscul pentru descendenţi (au dezvoltare întârziată, retard mintal, trăsături faciale
caracteristice, variate tipuri de malformaţii congenitale).

Efectele fenotipice ale aberaåiilor cromozomiale

Anomaliile cromozomiale pot determina apariåia avorturilor spontane, a defectelor din
naætere, a tulburãrilor sexuale æi a bolii canceroase. 

În citogenetica umanã clinicã, defectele cromozomiale majore sunt asociate deseori cu
modificãri fenotipice caracteristice cunoscute ca sindroame cromozomiale. În funcåie de
tipul æi dimensiunea cromozomului afectat sau de tipul de aberaåie produs, modificãrile
fenotipice pot fi severe sau mai puåin severe. Anomaliile autozomale produc efecte
fenotipice mai grave decât cele gonozomale, monosomiile sunt mai severe decât trisomiile,
deleåiile mai severe decât duplicaåiile. De regulã, anomaliile autozomale sunt asociate cu
înapoiere mintalã, multiple malformaåii congenitale, trãsãturi dismorfice æi retard al creæterii
pre æi postnatal, în timp ce anomaliile gonozomale sunt asociate cu tulburãri ale diferenåierii
sexuale. 
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Fenotip clinic:
– microcefalie, frunte teæitã, leziuni ale scalpului;
– microftalmie/anoftalmie, coloboma iridianã;
– nas scurt æi lat;  urechi malformate, jos inserate;
– despicãturã labialã æi/sau palatinã, micrognaåie, limbã

despicatã;
– gât scurt æi gros, cu hemangioame pe ceafã; 

– malformaåii viscerale severe, defecte de sept atrial sau
ventricular, rinichi polichistic;

– criptorhidism la bãieåi æi uter bicorn la fete;
– hiperlaxitatea policelui, hexadactilie, degete flectate în palmã;
– calcaneu proeminent, hexadactilie plantarã;
– dermatoglife modificate;
– retard psihomotor, hipotonie sau hipertonie muscularã;
– duratã de viaåã redusã.

SINDROM PATAU - trisomie 13

Cariotip:47,XY,+13

Incidenåa:
1/4000-10 000 de nou-nãscuåi vii
Sex ratio:
M=F (alte statistici aratã cã
sexul F ar fi uæor favorizat)
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SINDROM  EDWARD - trisomie 18

Cariotip:
– 47,XX,+18 sau
– 47,XY,+18

Incidenåa:
– 1/5 000-8 000 de

nou-nãscuåi vii
Sex ratio: F>M

Fenotip clinic:
– craniu lung æi îngust, cu

occiput proeminent;
– hipertelorism, epicantus;
– nas scurt, cu rãdãcina largã;
– urechi malformate, jos

inserate;
– micrognaåie, hipoplazie

mandibularã;
– microstomie;
– gât scurt, cu piele laxã;
– malformaåii scheletice;
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SINDROM  DOWN - trisomie 21

Fenotip clinic

– facies caracteristic mongoloid;
– brahicefalie; occiput aplatizat; microcefalie;
– faåã micã æi rotundã; profil aplatizat;
– fante palpebrale oblice, orientate în sus æi în afarã; epi-

cantus; strabism;
– nas mic, având rãdãcina aplatizatã;
– urechi mici, jos situate;
– gurã micã, buza superioarã eversatã, limba protuberantã,

cu aspect scrotal, microdonåie æi hipodonåie, erupåie
întârziatã, palat ogival æi îngust, hipoplazie maxilarã;

– gât scurt cu cute în exces;
– torace în pâlnie;
– mâini late, cu degete scurte, picioare scurte æi plate,

spaåiul interdigital dintre haluce æi degetul II este mult
mãrit; dermatoglife modificate (pliu palmar transvers
unic);

– malformaåii cardiace, gastroenterale, osteoarticulare;
– retard mental (IQ deseori sub 50).
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SINDROM  DOWN - trisomie 21

Cariotip: 47,XX,+21
sau 47,XY,+21

Incidenåa:
1/700 de nou-nãscuåi vii

Sex ratio:
1M:1F
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SINDROM  TURNER - monosomie X

Cariotip: 45,X

Incidenåa: 1/2 500-5 000 de naæteri de sex F

Fenotip clinic:
– talie micã;
– faåã triunghiularã;
– fante palpebrale antimongoloide, epicantus, ptozã

palpebralã, hipertelorism;
– urechi jos inserate;
– maxilar îngust, palat ogival,erupåie întârziatã, dinåi

supranumerari æi dinåi geminaåi;
– gât palmat (pterigium coli), implantarea joasã a firelor

de pãr pe ceafã;

– torace în scut;
– limfedeme congenitale la mâini æi picioare, unghii

hipoplazice æi convexe;
– nevi pigmentari; 
– infantilismul organelor genitale externe æi interne (dis-

genezie ovarianã, uterul æi vaginul au dimensiuni
reduse), amenoree primarã, sterilitate;

– IQ în limite normale;
– durata de viaåã depinde de severitatea malformaåiilor

organelor interne. 
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Fenotip clinic:
– semnele clinice se observã la pubertate æi sunt evidente la adult;
– atrofie testicularã;
– ginecomastie;
– pilozitate redusã;
– talie înaltã æi uneori aspect ginoid;
– sterilitate;
– dezvoltare intelectualã normalã;
– anomalii dentare: taurodontism;
– duratã de viaåã normalã.

SINDROM  KLINEFELTER- trisomie XXY

Cariotip:
47,XXY

Incidenåa:
1/1 000 de naæteri de sex masculin
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SINDROM  WOLF - monosomie paråialã 4p

Fenotip clinic:
– microcefalie;
– glabelã proeminentã;
– coloboma, epicantus;
– nas diform;
– urechi jos inserate;
– palat ogival, micrognaåie, despicãtura buzei

æi/sau a palatului, aspect de gurã de crap;
– malformaåii cardiace;
– anomalii genitale;
– retard mintal;
– întârziere psihomotorie æi hipotonie muscularã;
– greutate micã la naætere (în medie 2,015 kg);
– duratã de viaåã redusã.

Defect genetic: monosomie paråialã 4p
(deleåie 4p16)

Cariotip: 46,XX,4p- sau 46,XY,4p-

Incidenåa: sindrom rar, 1/250 000 de nou-nãscuåi vii

Sex ratio: F>M
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SINDROM CRI DU CHAT– monosomie paråialã 5p

Defect citogenetic: monosomia paråialã 5p

Cariotip: 46,XX,5p- sau 46,XY,5p-

Incidenåa: 1/50 000 de nou-nãscuåi

Sex ratio: F>M

Fenotip clinic:
– plânsul caracteristic, asemãnãtor mieunatului de pisicã (cri du

chat) datorat hipoplaziei laringiene;
– microcefalie;
– faåã rotundã sau lunarã;
– hipertelorism marcat;
– palat înalt æi luetã bifidã;
– mandibulã micã, menton retras;
– malocluzii dentare;
– hipotonie muscularã ;
– retard mintal;
– durata de viaåã destul de lungã pentru cã malformaåiile

cardiace æi renale nu sunt foarte grave.
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Întrebãri la care litera de rãspuns corect desemneazã propoziåii: 
A – adevãrate; B – false.

1. Telomerele sunt situate totdeauna în zona pericentromericã a cromozomului.
2. Meioza produce celule fiice identice genetic cu celula-mamã.
3. Monosomia este o formã de poliploidie.
4.Centromerii sunt necesari pentru segregarea cromozomilor în timpul diviziunii

nucleare.
5. Inversia schimbã ordinea genelor pe harta geneticã.
6. Cariotipul uman are 44 de autozomi æi 2 gonozomi.
7. Translocaåia creæte numãrul de cromozomi în celule.
8. Mãrimea segmentului cromozomial deletat nu are nici o legãturã cu fenotipul.
9. Trisomia æi triploidia au mecanisme identice de apariåie.
10. Aneuploidia cromozomilor de sex cauzeazã fenotipuri anormale, dar viabile.

Întrebãri cu un singur rãspuns corect: A, B, C sau D.
11. Diakinesis este:

A. O tulburare a musculaturii scheletice
B. O fazã a profazei mitotice
C. O fazã a meiozei primare
D. Una dintre catenele ADN-ului mitocondrial
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1. Un embrion uman testat citogenetic prezintã douã treimi celule normale 46,XY æi
o treime celule tetraploide 92,XXYY. Cum explicaåi?

2. Cum se comportã în timpul meiozei un izocromozom 21 (21q21q) apãrut prin 
fuziune centricã æi cum vor fi descendenåii unui purtãtor i(21q)?

3. Ce diferenåe existã între meioza masculinã æi meioza femininã?
4. De ce o persoanã care are aceeaæi inversie pe cromozomii omologi nu produce

gameåi neechilibraåi genetic?
5. Ce anomalie cromozomialã vã aæteptaåi sã gãsiåi mai frecvent printre jucãtorii de

baschet decât în populaåia generalã?
6. Enumeraåi trei metode de bandare a cromozomilor æi precizaåi ce avantaje

conferã fiecare analizei citogenetice.
7. Cum puteåi afla sexul genetic al unei persoane?

Intrebãri recapitulative

TOPIC TEST



12. O femeie de 19 ani, cu staturã micã, gât scurt, mameloane hipoplazice, îndepãrtate,
amenoree primarã, este diagnosticatã citogenetic:
A. 47,XX,+18
B. 46,XY
C. 47,XXY
D. 45,X

13. Care dintre urmãtoarele sindroame este caracterizat citogenetic 47,xxy?
A. Mola hidatiformã
B. Sindromul Prader Willi
C. Sindromul Klinefelter
D. Sindromul Angelman

14. Cromozomii 1,3,19 æi 20 sunt:
A. Metacentrici
B. Submetacentrici
C. Acrocentrici
D. Telocentrici

15. O persoanã cu douã sau mai multe linii celulare rezultate dintr-un singur zigot este
numitã citogenetic:
A. Sindrom
B. Heterozigotã
C. Secvenåã
D. Mozaic celular

16. Dacã o non-disjuncåie afecteazã perechea de cromozomi 21 æi are loc în prima divi-
ziune meioticã a celulelor gonadale bãrbãteæti, se aæteaptã ca:
A. Numãrul de gameåi normali æi aneuploizi sã fie egal
B. Numãrul de gameåi nulisomici æi disomici sã fie egal
C. Numãrul de gameåi disomici sã fie mai mare decât gameåii nulisomici
D. Raportul dintre gameåii normali, disomici æi nulisomici sã fie 1:2:1

17. Care dintre urmãtoarele afirmaåii nu este corectã pentru meiozã?
A. ADN-ul se replicã dupã fiecare diviziune celularã
B. Fiecare cromozom se asociazã ca bivalent cu perechea sa în meioza primarã
C. Citokineza are loc dupã migrarea cromozomilor la polii opuæi ai celulei
D. Cromozomii omologi pot face schimburi de segmente cromatidice între ei

18. Ce evidenåiazã benzile C ale cromozomilor?
A. Regiuni cromozomiale formate din heterocromatinã constitutivã
B. Regiuni ale cromozomilor active genetic
C. Cariokineza
D. Regiunile cromozomiale cuprinse între centromer æi telomere

19. Benzile G sunt benzi cromozomiale:
A. Obåinute prin FISH
B. Obåinute prin colorare cu Giemsa
C. Caracteristice cromozomilor din grupa G a cariotipului uman
D. Obåinute prin colorare cu quinacrinã

20. Cum se poate vizualiza un defect citogenetic structural?
A. Prin analiza directã a genomului
B. Prin tehnici de bandare a cromozomilor
C. Prin inactivarea genomului 
D. Prin replicarea ARN-ului ribozomal
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21. Ipoteza Lyon se referã la:
A. Inactivarea cromozomului 21
B. Inactivarea unui cromozom X
C. Inactivarea centromerilor
D. Nondisjuncåia cromozomilor omologi

22. Fuziunea centricã afecteazã numai cromozomii:
A. Acrocentrici
B. X æi Y
C. Metacentrici
D. X de la femeie

23. Pseudohermafroditismul feminin este caracterizat prin:
A. 46,XX æi fenotip masculin
B. 46,XY æi fenotip feminin
C. 47,XXX
D. 46,X,i(Xq)

24. Care dintre urmãtoarele defecte nu cauzeazã triploidia?
A. Dispermia
B. Non-disjuncåiile meiotice care produc gameåi diploizi
C. Fuziunea ovulului cu un globul polar æi apoi fecundarea cu un spermatozoid
D. Translocaåia cromozomialã

25. Riscul de recurenåã  pentru trisomia 13 creæte dacã:
A. Unul dintre genitori are translocaåie 13/15
B. Se inactiveazã unul dintre cromozomii 13
C. Unul dintre genitori are monosomie 13
D. Unul dintre genitori este triploid

Întrebãri la care litera de rãspuns corect grupeazã cifrele dupã cum urmeazã: A-1,2,3;
B-1,3;   C-2,4;   D-4;  æi  E-1,2,3,4.
26. Aneuploidia determinã fenotipuri anormale pentru cã:

1. indivizii sunt sterili
2. afecteazã numai cromozomii sexului
3. individul are trei seturi de cromozomi în celulã
4. dozajul genic este neechilibrat

27. Care dintre urmãtoarele afirmaåii privitoare la aberaåiile cromozomiale este corectã?
1. aberaåiile structurale sunt influenåate de vârsta paternã înaintatã
2. aberaåiile structurale nu apar la bãrbat
3. aberaåiile numerice sunt influenåate de vârsta maternã înaintatã
4. nici una dintre afirmaåii nu este corectã

28. Care dintre urmãtoarele aberaåii cromozomiale structurale ar putea produce o modi-
ficare nebalansatã a materialului genetic al purtãtorului?
1. translocaåia robertsonianã
2. inversia paracentricã
3. inversia pericentricã
4. izocromozomul

29. Care dintre urmãtoarele trãsãturi fenotipice nu se regãsesc în tabloul clinic al sindro-
mului Down?
1. brahicefalia
2. furca simianã
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3. risc crescut pentru leucemie
4. despicãturã labio-palatinã

30. Un bãrbat care are trei gonozomi, XXY, este fertil. Ce combinaåii ale gonozomilor
vom gãsi în gameåii acestui bãrbat?
1. X
2. YY
3. XY
4. Y

31. Citogenetica studiazã:
1. variante cromozomiale
2. aberaåii cromozomiale numerice
3. rearanjamente cromozomiale
4. efectele fenotipice ale variantelor cromozomiale

32. Într-o familie s-au nãscut doi bãieåi cu sindrom Klinefelter. Ce aberaåii cromozomiale
ar putea avea pãrinåii?
1. tatãl ar putea avea XYY
2. mama ar putea fi 45,X
3. mama ar putea fi 47,XXX
4. nici una dintre aceste variante

33. Câåi corpusculi Barr ne aæteptãm sã gãsim în celulele :
1. unei femei normale – 1
2. unei femei cu sindrom Turner – 0
3. unei pseudohermafrodite feminine – 1
4. unui pseudohermafrodit masculin – 1

34. Cromozomii umani ai  sexului, X æi Y, se deosebesc citogenetic prin:
1. formã
2. mãrime
3. model de bandare
4. numãr de cromatide în timpul meiozei

35. Care dintre urmãtoarele evenimente au loc în timpul meiozã?
1. numãrul diploid de cromozomi se reduce la un numãr haploid
2. între cromozomii omologi are loc un crossing-over
3. cromozomii omologi sunt asociaåi ca bivalenåi
4. celulele-fiice sunt identice genetic cu celula-mamã

36. Câte cromatide existã într-o celulã diploidã cu 46 de cromozomi aflatã în meioza
primarã în momentul în care dispare membrana nuclearã?
1. 46
2. 23
3. 69
4. 92

37. Variabilitatea geneticã asociatã meiozei normale se datoreazã evenimentelor de
recombinare geneticã:
1. între cromatidele surori
2. între cromozomii omologi (crossing-over)
3. de tipul translocaåiei robertsoniene
4. de tipul asortãrii independente a perechilor de cromozomi
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38. Ce sunt autozomii?
1. cele douã seturi haploide ale unei celule gametice
2. toåi cromozomii unei celule diploide sau haploide, exceptând gonozomii
3. cromozomii mitocondriali
4. cromozomii care se asociazã pe toatã lungimea lor în meioza masculinã

39. În ce condiåii este indicatã analiza cromozomilor?
1. suspiciune de sindrom Down
2. avorturi spontane repetate
3. amenoree primarã
4. ambiguitate genitalã

40.Translocaåia are ca rezultat:
1. scurtarea unui cromozom
2. pierderea unui cromozom
3. alungirea altui cromozom
4. apariåia unui cromozom excedentar într-o pereche de cromozomi
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Adevãrat / Fals
1.B 2.B 3.B 4.A 5.A 6.A 7.B 8.B 9.B 10.A

Alegere unicã
11.C 12.D 13.C 14.A 15.D 16.B 17.A 18.A 19.B 20.B
21.B 22.A 23.A 24.D 25.A

Alegere multiplã
26.D 27.B 28.D 29.D 30.E 31.E 32.B 33.A 34.A 35.A
36.D 37.C 38.C 39.E 40.B

TOPIC TEST – RÃSPUNSURI



TEME-CHEIE:
Ereditatea caracterelor simple (mendeliene)
– legile mendeliene ale ereditãåii
– modele de transmitere a caracterelor simple
– arborele genealogic
– caractere umane simple (mendeliene)
– modificãri ale raportului fenotipic mendelian (caractere multiple: linkajul æi

asortarea independentã)

Ereditatea caracterelor non-mendeliene
– caractere cantitative (caractere metrice)
– caractere complexe 

Întrebãri recapitulative

Topic Test

2 EEEERRRREEEEDDDDIIIITTTTAAAATTTTEEEEAAAA
CCCCAAAARRRRAAAACCCCTTTTEEEERRRREEEELLLLOOOORRRR

UUUUMMMMAAAANNNNEEEE

Ereditatea este transmiterea caracterelor biologice în succesiunea gene-
raåiilor. Pãrinåii transmit copiilor lor, prin gameåi, genele responsabile de
apariåia caracterelor fenotipice. Genele interacåioneazã între ele, dar æi cu
factorii ambientali, æi exprimã un anumit caracter fenotipic. Aæadar, copiii
tind sã aibã în comun cu pãrinåii æi rudele apropiate mai multe gene decât cu
indivizii neînrudiåi din populaåie.

Caracterul biologic reprezintã orice trãsãturã fenotipicã detectabilã a
unui organism.

Modul de transmitere a unui caracter biologic depinde de condiåionarea
sa geneticã. Caracterele biologice normale sau patologice pot fi: 

– simple (condiåionate monogenic);
– cantitative (condiåionate poligenic, influenåate de mediu æi au o

distribuåie continuã);
– complexe (condiåionate de una sau mai multe gene, dar æi de factori

ambientali).



Obiectivele lucrãrii:

demonstrarea legilor mendeliene;
caracterizarea legilor mendeliene;
valabilitatea legilor mendeliene la om.

Relaåia genotip-fenotip
În cadrul unei populaåii umane se pot  observa diferenåe evidente între indivizi, deæi toåi

aparåin aceleiaæi specii. Ele pot fi date de culoarea ochilor, forma æi culoarea pãrului, forma nasu-
lui, profilul facial, forma, structura æi numãrul dinåilor, aspectul æi mãrimea urechilor, talia,etc.

Toate aceste caractere se transmit de la o generaåie la alta (spunem de la ascendenåã la
descendenåã în succesiunea generaåiilor ) æi se numesc caractere ereditare.

Caracterul observat este denumit caracter fenotipic. Formele alternative ale unui carac-
ter (ochi albaætri, verzi, cãprui) sunt condiåionate de alelele unei gene. 

Unitatea de informaåie geneticã ce determinã caracterul fenotipic este gena. Ea repre-
zintã un fragment din molecula de ADN æi controleazã, deci, apariåia unui caracter ereditar.
Constituåia geneticã a unui individ se numeæte genotip, iar  exprimarea ei fizicã, fenotip.
Fenotipul reprezintã, aæadar, totalitatea caracterelor morfologice, fiziologice, biochimice,
psihice si comportamentale, normale sau patologice, ale unui individ determinate de con-
stituåia sa geneticã æi/sau modulate de factori ambientali (Fig. nr. 2.1.). 

În nucleii celulelor somatice umane – celule diploide (2n) – se aflã cromozomii (46). Ei
sunt dispuæi în 23 de perechi. Fiecare pereche are 2 cromozomi, unul de origine maternã,
celãlalt paternã (vezi meioza pag. 20). 

Genele sunt situate pe cromozomi, fiecare genã ocupând o poziåie precisã, numitã locus.
Vor exista, astfel, loci omologi (in aceeaæi poziåie pe cromozomi omologi). Genele care
ocupã loci omologi vor influenåa acelaæi caracter æi se numesc gene alele. Un cromozom are
numai o alelã pentru un locus dat. Întrucât cromozomii sunt perechi, alelele vor fi dublu
reprezentate : una de origine maternã, cealaltã, paternã æi vor alcãtui un cuplu alelic. Acesta
va controla astfel din punct de vedere genetic acelaæi caracter. Caracterul condiåionat de o
pereche de gene sau, altfel spus, de un cuplu alelic se numeæte caracter monogenic.
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LUCRAREA PRACTICÃ 1:  Legile mendeliene ale ereditãåii

Fig. nr. 2.1. Relaåia  genotip-fenotip

INTERACÅIUNEA CU ALTE
GENE ÆI PRODUÆII LOR

INFLUENÅA FACTORILOR
DE MEDIU

GENOTIP
(constituåia geneticã)

FENOTIP
(exprimarea caracterelor fizice)



Cele douã alele pot fi:  
identice (poartã aceeaæi informaåie geneticã) æi, în acest caz, genotipul este denumit
homozigot. Individul care prezintã un cuplu alelic identic (CC sau cc) este homoga-
metic, formând prin meiozã un singur tip de gameåi (C,C respectiv c,c). El va expri-
ma fenotipic caracterul C (în cazul genotipului CC), respectiv c (in cazul cc);
diferite (Cc), persoana este heterozigotã æi heterogameticã (formeazã în urma meiozei
douã tipuri de gameåi diferiåi: C æi c), iar exprimarea fenotipicã a caracterului este datã
de relaåia dintre gene.

Aceastã relaåie poate fi de dominanåã-recesivitate sau de codominanåã. Gena dominantã
se noteazã convenåional cu majusculã – C, în cazul dat –  æi se exprimã întotdeauna fenotipic
(atât în caz de homozigoåie CC, cât æi de heterozigoåie Cc).

Gena recesivã se noteazã convenåional cu literã micã  (c)  æi se va exprima numai în
stare de homozigoåie (cc)  (Fig. nr. 2.2.).

Pentru a înåelege relaåiile dintre alele, precum æi posibilitatea acestora de a se exprima
fenotipic, vom exemplifica, în continuare, printr-un caracter monogenic foarte complex,
grupul sangvin în sistemul genetic ABO. El este controlat de trei alele situate pe braåul lung
al cromozomului  9 uman (9q34).

Existenåa mai multor tipuri de alele cu potenåial de ocupare a aceluiaæi locus este un
fenomen numit polialelie (alelie multiplã). În cazul dat, alelele sunt A, B, O.

Relaåia dintre ele este de:
– dominanåã-recesivitate, între genele A sau B, æi O;
– codominanåã (dominanåã reciprocã), între genele A æi B.

Alelele A æi B sunt dominante în raport cu alela O, recesivã.
Reamintim  cã, fiind monogenic, la un individ, acest caracter este condiåionat de un

cuplu alelic – douã alele identice sau diferite, plasate pe cromozomi omologi în loci omolo-
gi : (AA, BB, OO), respectiv (AB, OA, OB).
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Fig. nr. 2.2. Gene alele C,c care controleazã caracterele C æi c aflate în relaåie de dominanåã-recesivitate

c c c C C C

Fenotip: caracterul c Caracterul C Caracterul C

Genotip: homozigot (cc) Heterozigot Cc Homozigot CC



Caracterul de grup sangvin A este dat fie de genotipul homozigot AA, fie de cel
heterozigot AO. 

În cazul prezenåei simultane a alelelor dominante A æi B, ambele se vor exprima
fenotipic, iar individul va fi din punct de vedere genotipic, heterozigot, iar fenotipic va avea
caracterul de grup sangvin AB (Fig. nr. 2.3).

Orice individ poate fi homozigot pentru un numãr  de gene æi heterozigot pentru altele.
Acesta este un concept fundamental în geneticã, prin care se explicã legile mendeliene la
nivel individual æi populaåional.

Populaåia mendelianã se caracterizeazã prin reproducere sexuatã. Indivizii care o alcã-
tuiesc provin din câte 2 genitori diferiåi genetic, unirea partenerilor din cuplu fãcându-se
întâmplãtor. Pentru aceastã populaåie importanåa biologicã æi geneticã este datã de pan-
mixie (genitori îndepãrtaåi din punct de vedere genetic, între care, prin încruciæare liberã, se
realizeazã un amestec nestingherit de gene). Astfel, se asigurã descendenåilor o ratã cres-
cutã de genotipuri individuale, caracteristicã populaåiilor mari.

Pentru a înåelege cum se transmit genele de la pãrinte la copil de-a lungul generaåiilor,
vom studia legile lui Mendel*.

Mendel a realizat o serie de experienåe de hibridare (încruciæare între indivizi care se
deosebesc prin unul sau mai multe caractere) pe mazãrea de grãdinã (Pisum sativum), cu
scopul de a observa mecanismele ereditãåii. 

Rezultatele încruciæãrii între plante cu caracteristici fenotipice diferite, ca înãlåime,
formã, culoarea bobului æi a florii, i-au permis sã explice transmiterea caracterelor de la o
generaåie la alta.

Rezultatele studiilor sale au fost publicate în Buletinul Societãåii de Istorie Naturalã din
Brünn æi au fost intitulate „Experienåele hibridãrii la vegetale“.
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Fig . nr. 2.3. Relaåiile de dominanåã-recesivitate æi codominanåã între gene alele
æi exprimarea lor fenotipicã

A A A 0 A B

cromozomi
omologi

Fenotip A
homozigot AA

Fenotip A
dominanåã-
recesivitate

Fenotip AB
(codominanåã)

Poziåia
genei pe
cromozom
(locus)

* Gregor Johann Mendel (1822-1884) – cãlugãr austriac, considerat pãrintele geneticii, cel care a
descoperit principiile de bazã ale ereditãåii caracterelor. 



Legilor lui Mendel li s-a acordat puåinã atenåie la vremea respectivã. Dupã
redescoperirea lor la animale æi în urma cercetãrilor asupra mitozei æi meiozei, geneticienii
au arãtat cã la toate eucariotele care se reproduc sexuat, transmiterea caracterelor normale
sau patologice de la o generaåie la alta se supune aceloraæi legi.

În limbaj genetic actual, premisele lui Mendel sunt urmãtoarele:

1. Fiecare caracter al unui organism este controlat de o pereche de gene, numite alele.
2. Pentru un caracter dat, organismul are douã alele, una de origine maternã æi cealaltã

de origine paternã;
3. Când alelele pentru un anumit caracter al organismului nu sunt identice, una se

poate exprima fenotipic (alela dominantã), iar cealaltã rãmâne în stare ascunsã
(alela recesivã);

4. În timpul meiozei, perechea de gene alele segregã (se separã) æi fiecare gamet
primeæte câte o genã din perechea iniåialã (principiul segregãrii sau legea puritãåii
gameåilor);

5. În timpul meiozei, fiecare gamet poate primi câte o genã din fiecare pereche de
gene alele, formându-se în gameåi combinaåii aleatorii de gene (principiul se-
gregãrii æi asortãrii independente);

6. Fiecare alelã se transmite de la o generaåie la alta ca o unitate discretã.

Concluziile experimentelor lui Mendel au fost traduse de-a lungul timpului de
cãtre specialiætii geneticieni în mai multe legi mendeliene. Azi, în lume, douã sunt
unanim recunoscute ca fiind legile mendeliene ale ereditãåii, toate celelalte prin-
cipii æi ipoteze fiind însã pe deplin acceptate.

Legea segregãrii unui cuplu de caractere, dominant æi recesiv, la hibrizii celei de-a
doua generaåii, în raport fenotipic de 3:1.

Legea se referã la indivizii ce se deosebesc printr-un singur caracter, monogenic,
controlat de o pereche de alele între care existã o relaåie de dominanåã - recesivitate.

Pentru exemplificare vom alege caracterul de grup sangvin în sistem ABO, descris anterior.
Reamintim cã genele A æi O se aflã într-o relaåie de dominanåã-recesivitate.

Considerãm doi genitori homozigoåi, unul de grup sangvin A (genotipic: AA), æi celãlalt
de grup O (genotipic: OO). Ei aparåin generaåiei parentale (P).

Descendenåii lor vor aparåine primei generaåii – F1. Ei vor fi uniformi atât fenotipic –
grup sangvin A, cât æi genotipic – heterozigoåi, AO. Astfel este demonstrat principiul
mendelian al uniformiåãåii hibrizilor în generaåia F1, când pãrinåii sunt homozigoåi (AA,
respectiv OO) pentru acel caracter – unul având caracterul dominant, celãlalt, recesiv.

Prin încruciæarea indivizilor din generaåia F1, va reapãrea în generaåia F2, fenotipul rece-
siv O în proporåie de 1:4, gena O neexprimându-se decât în stare homozigotã OO. În
generaåia F1 gena O nu s-a exprimat fenotipic, fiind în stare heterozigotã AO.

În generaåia F2 apar, astfel, indivizi similari generaåiei parentale: AA æi OO, dar æi gene-
raåiei F1: AO.

Se poate afirma, deci, cã în generaåia F2 caracterele segregã – prima lege mendelianã.
Raportul de segregare fenotipicã este specific 3:1, caracteristic relaåiei dominanåã-recesivi-
tate între genele alele (Fig. nr. 2.4.).
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LEGEA 1



În cazul în care alelele ce controleazã caracterul monogenic se aflã in relaåie de codo-
minanåã, raportul de segregare se schimbã.

Pentru exemplificare, vom folosi caracterul ales mai sus.
Considerãm doi indivizi homozigoåi, unul de grup sangvin A, iar celãlalt de grup B, care

aparåin generaåiei parentale. Descendenåii acestora, aparåinând generaåiei F1, vor fi uniformi
atât fenotipic – grup sangvin AB, cât æi genotipic – heterozigoåi, AB.

Descendenåii generaåiei F1 – generaåia F2 – vor prezenta trei fenotipuri diferite: grup
sangvin A, AB æi B, cu un raport de segregare 1:2:1, caracteristic relaåiei de codominanåã a
genelor alele (Fig. nr. 2. 5.).
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Fig. nr. 2.4. Relaåia de dominanåã-recesivitate între alele æi segregarea caracterelor în F2



Legea asortãrii independente a caracterelor (pentru douã caractere mendeliene
genele se moætenesc independent).

Aceastã lege poate fi demonstratã prin încruciæarea indivizilor care se deosebesc între ei
prin douã caractere fenotipice, încruciæare denumitã dihibridare. Caracterele se transmit inde-
pendent unul de altul, ereditatea primului caracter nu influenåeazã ereditatea celui de-al doilea.

Condiåia necesarã æi suficientã pentru verificarea segregãrii æi asortãrii independente a
cromozomilor este ca  perechile de caractere sã fie controlate de cupluri alelice situate pe
cromozomi diferiåi.

Mendel a observat cã, în a doua generaåie F2, fiecare cuplu de caractere este prezent în
aceeaæi proporåie de 3:1, datã de Legea 1 mendelianã.
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Fig. nr. 2.5. Relaåia de codominanåã æi segregarea caracterelor în F2

LEGEA 2



Pentru exemplificare, vom alege douã caractere monogenice: grup sangvin în sistem
ABO, controlat de un cuplu alelic situat pe cromozomul 9 uman, æi caracterul de gustãtor,
dat de abilitatea de a simåi gustul amar la PTC (fenil-tio-carbamida) æi controlat de un cuplu
alelic (G, g) situat pe cromozomul 5 uman. Genele G æi g se aflã în relaåie de dominanåã-
recesivitate. Indivizii care posedã în genotip alela G sunt consideraåi gustãtori (simt gustul
amar al PTC-ului), în timp ce homozigotii gg sunt negustãtori. Considerãm doi genitori
dublu homozigoåi, unul de grup sangvin A æi gustãtor (AA; GG), æi celãlalt de grup O æi
negustãtor, (OO, gg). Ei aparåin generaåiei parentale (P).

Descendenåii lor vor aparåine primei generaåii – F1. Ei vor fi uniformi atât fenotipic –
grup sangvin A æi gustãtori, cât æi genotipic-dublu heterozigoåi (AO; Gg). Astfel este
demonstrat principiul mendelian al uniformitãåii hibrizilor în generaåia F1, când pãrinåii
sunt homozigoåi  pentru un caracter – unul având caracterul dominant, celãlalt, recesiv. (Tabelul nr. 2.1.)

În urma anafazei meiozei primare, cromozomii omologi segregã æi se asorteazã inde-
pendent (vezi meioza pag. 20). Astfel, putem distinge 4 tipuri de gameåi: AG, OG, Ag, Og,
produse de indivizii generaåiei F1.

Prin  combinarea aleatorie a gameåilor vor rezulta în generaåia urmãtoare, F2, patru
fenotipuri diferite: 

– grup sangvin A æi gustãtor;
– grup sanguin A æi negustãtor;
– grup sangvin O æi gustãtor;
– grup sangvin O æi negustãtor.

Celor patru fenotipuri amintite le vor corespunde din punct de vedere genotipic mai
multe combinaåii între perechile de alele (Fig. nr. 2.6.). 

Din Fig. nr. 2.7. se poate observa cum cromozomii purtãtori ai genelor studiate au se-
gregat æi s-au asortat independent în generaåia F2.

Se poate calcula æi matematic æansa de apariåie a unui fenotip, ætiind deja cã cele douã
caractere segregã independent (Legea 2), cunoscând raportul dintre alelele care controleazã
caracterele (dominanåã-recesivitate, codominanåã) æi, de asemenea raportul de segregare
(Legea 1).
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Fenotip Genotip

Grup sangvin A, gustãtor AO Gg
AA Gg
AO GG
AA GG

Grup sangvin A, negustãtor AO gg 
AA gg

Grup sangvin O, gustãtor OO GG
OO Gg

Grup sangvin O, negustãtor OO gg

Fig. nr. 2.6. Fenotipuri æi genotipuri  posibile la descendenåii unui cuplu  AAGG X OOgg



Exemplu: calculul matematic al æansei de apariåie a fenotipului: grup A æi negustãtor în
generaåia F2.

Dacã se iau în considerare ambele caractere (grup sangvin A æi negustãtor), rezultatele
vor fi conforme modelului matematic prin care douã fenomene independente acåioneazã
împreunã. Pe baza calculului probabilitãåilor, æansa apariåiei simultane a douã fenomene inde-
pendente care acåioneazã împreunã este egalã cu produsul probabilitãåilor lor separate. Dupã
cum am vãzut, caracterele segregã independent, deci ne putem ocupa pe rând de fiecare: 3/4
æansa de apariåie a fenotipului A; 1/4 æansa de apariåie a fenotipului negustãtor. Per total, æansa
de apariåie a unui individ de grup sangvin A æi negustãtor va fi 3/4Ax1/4 negustãtor.
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Fig. nr. 2.7. Dihibridarea: segregarea  æi asortarea independentã a caracterelor în F2



Aplicaåii practice : 

– excluderea paternitaåii în medicina legalã
– determinarea æansei de apariåie a unui descendent cu un anumit caracter, cunoscân-

du-i ascendenåa
– riscul de apariåie a unei boli cu ereditate monogenicã în descendenåa unui cuplu afectat
– în probleme legate de adopåie, în medicina legalã
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Obiectivele lucrãrii

identificarea diferitelor tipuri de transmitere a caracterelor mendeliene;
caracterizarea modelelor de transmitere; 
particularitãåile riscului de recurenåã.

Ereditatea monogenicã

Un caracter uman normal sau patologic, condiåionat monogenic, poate fi determinat fie
de  o singurã genã mutantã (anormalã), fie de o pereche de gene mutante (alele).

Caracterele conditionate monogenic sunt ereditare æi se transmit în succesiunea gene-
raåiilor,  în conformitate cu legile lui Mendel (ereditate monogenicã).

Ereditatea monogenicã autozomalã

Caracterele genetice
cu determinism mono-
genic autozomal sunt
controlate de o genã mu-
tantã (anormalã) poziåio-
natã pe un cromozom au-
tozom ( perechile de cro-
mozomi 1-22). Caracte-
rele ereditare autozomale
pot fi dominante sau re-
cesive. Dominanåa æi
recesivitatea sunt un con-
cept arbitrar, care se refe-
rã numai la manifestarea
fenotipicã a genei, nu æi
la activitatea ei primarã.

Ereditatea auto-
zomal dominantã

Caracterele genetice,
normale sau patologice,
cu determinism mono-
genic autozomal domi-
nant sunt controlate de o
singurã genã mutantã
(anormalã) dominantã,
poziåionatã pe un cromo-
zom autozom (perechile
de cromozomi 1-22). 

Aceste caractere se
manifestã în mod egal la
ambele sexe (Fig. nr. 2. 8.).
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LUCRAREA PRACTICÃ 2:  Modele de transmitere a caracterelor mendeliene

Fig. nr. 2.8. Segregarea unei gene autozomal dominante în cazul cãsãto-
riei dintre o persoanã sãnãtoasã (homozigot normal: nn) æi o persoanã

bolnavã (heterozigot bolnav: An)
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Ereditatea autozomal dominantã este expresia unei singure gene autozomale în formã
heterozigotã sau homozigotã.

Dacã este vorba de o genã mutantã, aceasta se va exprima doar în forma heterozigotã,
deoarece genele mutante dominante sunt foarte rare.  În plus,  expresia lor fenotipicã în stare
homozigotã este foarte severã, chiar uneori letalã, ceea ce explicã frecvenåa extrem de rarã
a indivizilor homozigoåi. 

În concluzie, pentru caracterele autozomal dominante rare, persoanele afectate, indife-
rent de sex, sunt totdeauna heterozigote .

Ereditatea autozomal dominantã prezintã urmãtoarele particularitãåi: 

– este determinatã de o alelã dominantã, situatã pe una dintre perechile de cromozomi
autozomi;

– caracterul respectiv, normal sau patologic, se manifestã în mod egal la ambele sexe;
– caracterul se evidenåiazã în mod constant, fiind prezent în toate generaåiile;
– indivizii care prezintã caracterul respectiv, normal sau patologic, au cel puåin un

pãrinte cu acelaæi caracter;
– individul heterozigot va transmite gena la jumãtate dintre descendenåii sãi, indiferent

de sex;
– individul sãnãtos nu transmite afecåiunea la descendenåi;
– mutaåiile autozomal dominante în stare heterozigotã, au consecinåe mai putin severe

decât cele autozomal recesive sau cele recesive legate de sex;
– riscul de recurenåã este mare: 50% când unul dintre pãrinåi este heterozigot æi 75%

când ambii pãrinåi sunt heterozigoåi;
– riscul de recurenåã depinde de: homozigoåia sau heterozigoåia pãrintelui afectat æi de

numãrul pãrinåilor afectaåi (Tabelul nr. 2.1.);
– caracterele respective se pot manifesta oricând în timpul vieåii (dar cele mai multe sunt

decelabile la naætere);
– în aceeaæi familie severitatea manifestãrilor clinice poate varia de la individ la individ;
– prevalenåa este de 1% din nou-nãscuåi.
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– Dentinogenesis imperfecta tipurile I-III   
– Amelogenesis imperfecta tipul hipocalcificat
– Dinåii supranumerari 
– Diastema vera 
– Hipoplazia rãdãcinilor dentare
– Displazia dentinarã tipurile I-III
– Despicãtura labialã ±palatinã
– Despicãtura palatului moale
– Despicãtura palatinã
– Anchiloglosia
– Lueta bifidã
– Nasul bifid

Anomaliile dentare æi oro-maxilo-faciale cu transmitere autozomal dominantã
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Tabelul nr. 2.1. Combinaåiile gametice, teoretic posibile, pentru o alelã dominantã



Ereditatea autozomal recesivã

Caracterele genetice, normale sau patologice, cu determinism monogenic autozomal
recesiv sunt controlate de o singurã genã mutantã (anormalã) recesivã, poziåionatã pe un
cromozom autozom (perechile de cromozomi 1-22). Aceste caractere se manifestã în mod
egal la ambele sexe. Ereditatea autozomal recesivã este expresia unei singure gene auto-
zomale numai în formã homozigotã.

Subiecåii heterozigoåi pentru gena mutantã recesivã sunt clinic sãnãtoæi, iar genetic sunt
purtãtori. Pentru ca gena mutantã autozomal recesivã sã se exprime fenotipic este necesar
ca individul sã moæteneascã aceeaæi genã mutantã de la fiecare dintre pãrinåii sãi , obligato-
riu heterozigoåi. Caractere umane, normale sau patologice, cu determinism monogenic auto-
zomal recesiv apar destul de frecvent. 

Genele mutante (anormale) recesive sunt asociate cu anomalii grave, deoarece ele se
exprimã fenotipic numai în stare homozigotã (Fig. nr. 2 .9.).

Ereditatea autozomal rece-
sivã prezintã urmãtoarele
particularitãåi:

– este determinatã de o alelã
anormalã, recesivã, situatã
pe una dintre perechile de
cromozomi autozomi;

– caracterul respectiv, normal
sau patologic, se manifestã
în mod egal la ambele sexe;

– de obicei, apare într–o sin-
gurã generaåie, în care sunt
afectaåi mai mulåi fraåi;

– în general, pãrinåii sunt
indemni;

– pentru ca un individ sã fie
afectat, trebuie ca, din
punct de vedere genotipic,
sã fie obligatoriu homozi-
got pentru alela respectivã;

– indivizii heterozigoåi sunt
denumiåi „purtãtori sãnãtoæi”;

– „purtãtorii sãnãtoæi” nu pre-
zintã caracterul respectiv,
dar transmit alela anormalã
la descendenåi; 

– cu cât mutaåia este mai rarã, cu atât este mai importantã consangvinitatea pãrinåilor
(fenomenul este denumit consangvinitate prin descendenåã);

– æansa ca doi indivizi consangvini sã aibã aceeaæi genã este direct proporåionalã cu gradul
de rudenie. Aceastã probabilitate se numeæte coeficient de consangvinitate;

– pentru ca un individ sã fie afectat trebuie ca cel puåin ambii pãrinåi sã fie „purtãtori sãnã-
toæi”; în acest caz, riscul de recurenåã pentru fiecare produs de concepåie este de 25%;

– expresivitatea intrafamilialã este mult mai puåin importantã decât în tulburãrile auto-
zomal dominante; penetranåa este, de obicei, completã;

– prevalenåa este de 2–3,5‰; 
– riscul de recurenåã depinde de structura geneticã a pãrinåilor (Tabelul nr. 2.2.).
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Fig. nr. 2 9. Segregarea unei gene autozomal recesive în cazul
cãsãtoriei dintre douã persoane

„purtãtoare sãnãtoase” (heterozigote: aN)
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Tabelul nr. 2.2. Combinaåiile gametice, teoretic posibile, pentru o alelã recesivã



Ereditatea monogenicã legatã de sex

Caracterele genetice, normale sau patologice, cu determinism monogenic legat de sex
sunt controlate de o genã mutantã (anormalã) poziåionatã pe un cromozom sexual (X sau Y).
Aceste boli se clasificã în douã categorii: boli cu transmitere monogenicã legatã de cromo-
zomul X (dominante æi recesive) æi boli cu transmitere monogenicã legatã de cromozomul Y
(ereditate holandricã). 

Genele de pe cromozomii sexuali sunt distribuite inegal la bãrbaåi æi la femei în cadrul
unei familii: bãrbaåii au un cromozom X æi un cromozom Y, iar femeile au doi cromozomi
X. Pe cromozomul Y singurele gene cunoscute ca fiind active sunt cele implicate în sexua-
lizare.

Aceastã inegalitate produce modele de transmitere caracteristice, cu diferenåe mari în
ceea ce priveæte fenotipul anormal la bãrbaåi æi la femei. 

Modelul de transmitere depinde de cromozomul sexual care poartã gena mutantã
(X sauY) æi de modul de exprimare a genei, dominant sau recesiv. 

Ereditatea monogenicã legatã de cromozomul X

Pe cromozomul X se gãsesc atât gene normale, cât æi gene mutante. Transmiterea genelor
situate pe cromozomul X în descendenåã se numeæte ereditate legatã de cromozomul X.
Genele plasate pe X controleazã caractere dominante sau recesive.

Din totalul caracterelor umane mendeliene, 6,5 % sunt legate de cromozomul X.

Ereditatea recesivã legatã de cromozomul X

Un caracter, normal sau patologic, cu transmitere recesivã legatã de cromozomul X este
determinat de o genã localizatã pe cromozomul X, care se exprimã fenotipic la sexul feminin
numai in formã homozigotã, deci în dozã dublã.

La sexul masculin, simpla prezenåã a genei respective pe unicul cromozom X face ca
aceasta sã se exprime fenotipic, deoarece pe cromozomul Y nu existã alela ei care sã–i con-
tracareze acåiunea.

Dacã unicul cromozom X poartã gena normalã pentru un caracter, atunci fenotipul indi-
vidului de sex masculin este normal; dacã pe unicul cromozom X se gãseæte gena pentru un
caracter anormal, atunci fenotipul individului este anormal, iar din punct de vedere
genotipic este hemizigot (Fig. nr. 2.10.) 
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– Anodonåia dinåilor permanenåi;

– Amelogenesis imperfecta tipul local hipoplazic æi tipul hipomatur;

hipopigmentat;

– Dinåi digeminaåi;

– Taurodonåia.

Anomaliile dentare æi oro-maxilo-faciale cu transmitere autozomal recesivã



Ereditatea recesivã legatã de cromozomul X prezintã urmãtoarele particularitãåi:
– este determinatã de o alelã anormalã, recesivã, situatã pe cromozomul X;
– afecteazã, cu predilecåie, indivizii de sex masculin;
– bãrbaåii care prezintã alela mutantã anormalã pe unicul lor cromozom X sunt bolnavi;
– pentru ca o persoanã de sex feminin sã fie bolnavã, ea trebuie sã fie obligatoriu

homozigotã pentru alela mutantã anormalã;
– femeile heterozigote sunt „purtãtoare sãnãtoase”, clinic normale; prezintã alela anor-

malã, dar nu o exprimã fenotipic;
– niciodatã afecåiunea nu se transmite de la tatã la fiu;
– pentru ca un bãiat sã fie bolnav, trebuie ca cel puåin mama sã  fie „purtãtoare sãnãtoasã”;
– dacã mama este „purtãtoare sãnãtoasã”, fetele vor fi fenotipic sãnãtoase, iar bãieåii vor

fi 50% bolnavi æi 50% sãnãtoæi;
– dacã tatãl este bolnav, toåi copiii lui vor fi fenotipic sãnãtoæi, dar fetele vor fi he-

terozigote, „purtãtoare sãnãtoase“; 
– consecinåele clinice sunt extrem de polimorfe;
– în câteva tulburãri, femeile sunt constant „purtãtoare sãnãtoase” (este cazul hemo-

filiei);
– expresivitatea intrafamilialã a bãrbaåilor afectaåi este redusã;
– expresivitatea la femeile „purtãtoare sãnãtoase” este relativ mare;
– prevalenåa este de 0,5–2% (cu excepåia daltonismului);
– riscul de recurenåã depinde de structura geneticã a pãrinåilor (Tabelul nr. 2.3.).
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Tatãl prezintã gena anormalã
pe cromozomul X

Mama prezintã gena normalã
pe ambii cromozomi X

Genitori:

Descendenåi:

Xa Y

Xa XN

purtãtoare
Xa XN

purtãtoare
XN Y XN Y

XN XN

Fig. nr. 2 .10. Segregarea unei gene recesive X–linkate în cazul cãsãtoriei dintre un bãrbat afectat (Xa Y)
æi o femeie sãnãtoasã (XN XN)



Tabelul nr. 2.3. Combinaåiile gametice, teoretic posibile, pentru o alelã recesivã X–linkatã
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–  izolate: Amelogenesis imperfecta tipul hipomatur cu „dinåi acoperiåi de  zãpadã”   
Despicãtura palatinã

– asociate unor sindroame ereditare: Displazia ectodermalã hipohidroticã 
Sindromul Ehler–Danlos tipul V
Sindromul Lujan
Sindromul Prieto

Anomaliile dento–maxilare cu transmitere recesivã legatã de cromozomul X



Ereditatea dominantã legatã de cromozomul X
Un caracter, normal sau patologic, cu transmitere dominantã legatã de cromozomul X

este determinat de o genã localizatã pe cromozomul X, care se exprimã fenotipic la sexul
feminin atât în forma homozigotã, cât æi în forma heterozigotã. 

La sexul masculin, prezenåa  genei respective pe unicul cromozom X face ca aceasta sã
se exprime fenotipic (Fig. nr. 2.11.).

La nivelul cromozomului X s–au identificat puåine gene mutante dominante.

Ereditatea dominantã legatã de cromozomul X prezintã urmãtoarele particularitãåi:
– este determinatã de o alelã anormalã, dominantã, situatã pe cromozomul X;
– afecteazã cu predilecåie, persoanele de sex feminin;
– dacã mama este bolnavã, ea va avea atât bãieåi, cât æi fete afectate; raportul dintre copiii

afectaåi æi cei normali este de 1:1, la fel ca în ereditatea autozomal dominantã;
– femeile homozigote pentru un caracter dominant sunt rar întâlnite, de aceea femeile

afectate sunt considerate heterozigote;
– bãrbaåii bolnavi (hemizigoåi) prezintã un fenotip clinic mult mai sever decât al femeilor

afectate, heterozigote;
– dacã tatãl este bolnav, va transmite afecåiunea tuturor fiicelor lui, care vor fi bolnave;
– niciodatã afecåiunea nu se transmite de la tatã la fiu;
– în fratrie apar numeroase avorturi spontane;
– riscul de recurenåã depinde de structura geneticã a pãrinåilor (Tabelul nr. 2.4.).
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Tatãl prezintã gena anormalã
pe cromozomul X

Mama prezintã gena normalã
pe ambii cromozomi X

Genitori:

Descendenåi:

XA Y

XA Xn

bolnavã
XA Xn

bolnavã
Xn Y

sãnãtos
Xn Y

sãnãtos

Xn Xn

Fig. nr. 2.11. Segregarea unei gene dominante X – linkate in cazul cãsãtoriei dintre un bãrbat afectat
(XA Y) æi o femeie sãnãtoasã (Xn Xn)



Tabelul nr. 2.4. Combinaåiile gametice, teoretic posibile, pentru o alelã dominantã X–linkatã
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Ereditatea monogenicã legatã de cromozomul Y (ereditatea holandricã)

Un caracter, normal sau patologic, cu transmitere legatã de cromozomul Y este determi-
nat de o genã localizatã pe acest cromozom.

Aceastã genã se exprimã fenotipic doar la persoanele de sex masculin, deoarece ea se
aflã în dozã unicã în genotip, pe cromozomul X neexistând un alt locus omolog (Fig. nr. 2.12.).

Un caracterul condiåionat de o genã localizatã pe cromozomul Y este numit caracter
legat de cromozomul Y sau caracter holandric (strict bãrbãtesc).

Ereditatea legatã de cromozomul Y prezintã urmãtoarele particularitãåi:

– este determinatã de o alelã anormalã,  situatã pe cromozomul Y;
– afecteazã numai bãrbaåii;
– bãrbaåii bolnavi transmit alela anormalã numai fiilor lor, care vor fi æi ei bolnavi (trans-

mitere „din tatã în fiu”) (Tabelul nr. 2.5.).
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–  izolate:  Amelogenesis imperfecta X linkat dominantã   
– asociate unor sindroame ereditare: Incontinentia pigmenti  

Sindromul oro–facio–digital tip I

Anomaliile dento–maxilare cu transmitere dominantã legatã de cromozomul X

Tatãl prezintã gena anormalã
pe cromozomul Y

Mama prezintã gena normalã
pe ambii cromozomi X

Genitori:

Descendenåi:

XYa

X X
sãnãtoasã

X X
sãnãtoasã

X Ya

bolnav
X Ya

bolnav

X X

Fig. nr. 2.12. Segregarea unei gene Y– linkate în cazul cãsãtoriei dintre un bãrbat afectat (X Ya)
æi o femeie sãnãtoasã (X X)



Tabelul nr. 2.5. Combinaåiile gametice, teoretic posibile, pentru o alelã Y–linkatã

Anomalii dento–maxilare condiåionate monogenic, legat de cromozomul Y, nu au fost
încã precizate, deæi pe cromozomul Y se gãseæte gena implicatã în sinteza factorului de
creætere dentarã.

Importanåa studiului:

– în cazul unei boli genetice cu transmitere mendelianã, se stabileæte modelul de trans-
mitere geneticã a respectivei boli în familia studiatã: autozomal dominant, autozomal recesiv,
sau legat de sex.

Bibliografie:
1. Severin Emilia (1996) – Geneticã umanã , Editura Scripta, Bucureæti, pg.60–79.
2. Connors JM., Ferguson–Smith MA (1997) – Essential Medical Genetics, Blackwell Science

Publications, Oxford, pg.69–82.

Web site: 
http://www.medlab1.unm.edu:10000/block/genetics/case%20exhibits/Lecture%20Support%
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Obiectivele lucrãrii: 

culegerea de date despre istoria individualã æi familialã a probandului;
construirea de arbori genealogici;
utilizarea metodei arborelui genealogic cu scopul de a prevedea fenotipurile æi
genotipurile posibile ale descendenåilor  unei cãsãtorii.  

Definiåie:

Metoda arborelui genealogic presupune realizarea unei diagrame familiale care cuprinde
date legate de istoria æi însuæirile ascendenåilor, descendenåilor æi colateralilor familiei studiate.

Material æi metodã:

Metoda arborelui genealogic presupune parcurgerea a trei etape: 
1. ancheta medico-biologicã familialã;
2. întocmirea arborelui genealogic;
3. analiza arborelui genealogic.

Ancheta medico-biologicã familialã – constã în completarea unei fiæe tip pentru mal-
formaåii congenitale sau boli ereditare (Planæã pag. 84).

Totdeauna ancheta familialã porneæte de la un caz iniåial, denumit proband sau caz pri-
mar. Acesta, de regulã, prezintã un caracter particular, normal sau patologic, pentru care
dorim sã stabilim incidenåa familialã æi, eventual, caracterul sãu ereditar.

Completarea fiæei tip pentru malformaåii congenitale sau boli ereditare pentru proband se
face pe baza datelor anamnestice, a examenului clinic general pe aparate æi sisteme, precum
æi pe baza investigaåiilor de laborator, paraclinice æi genetice specifice, adaptate fiecãrui caz
în parte (analiza cariotipului, examenul cromatinei sexuale, analiza dermatoglifelor, deter-
minãri cefalometrice).

Dupã completarea datelor referitoare la proband, se trece la investigarea celorlalåi mem-
bri ai familiei, care constituie:

– filiaåia directã – ascendenåa (pãrinåii probandului, bunicii probandului pe linie maternã
æi pe linie paternã, strãbunicii etc.)

– filiaåia directã – descendenåa (copiii probandului);
– filiaåia colateralã (fraåii si surorile probandului, fraåii æi surorile pãrinåilor probandului,

bunicilor pe linie maternã æi pe linie paternã, strãbunicilor etc.).
Pentru toåi aceæti membri ai familiei, direcåi æi colaterali, se fac aceleaæi investigaåii

complete, ca æi pentru proband, urmând ca rezultatele lor sã fie consemnate în fiæa pentru
malformaåii congenitale sau boli ereditare.

Datele anamnestice furnizate de proband sau de ceilalåi membri ai familiei referitoare la
antecedentele heredo-colaterale uneori pot comporta o serie de incertitudini sau neconcordanåe. 

În scopul realizãrii unei anchete familiale corecte, se aplicã „metoda echilibrului de
informaåie”, care diferenåiazã indivizii cunoscuåi de persoana interogatã, de cei mai puåin
sau deloc cunoscuåi. Aceæti indivizi au fost împãråiåi în 3 clase, fiecare clasã fiind însoåitã
de un anumit indice de informaåie, care exprimã valoarea informaåiilor anamnestice obåinute: 
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LUCRAREA PRACTICÃ 3:  Metoda arborelui genealogic



– clasa 0 – indivizi necunoscuåi de subiectul interogat
indice 0 = absenåa afecåiunii

– clasa 1 – indivizi foarte puåin cunoscuåi de subiectul interogat
indice 1 = afecåiune îndoielnicã

– clasa 2 – indivizi bine cunoscuåi de subiectul interogat
indice 2 = afecåiune afirmatã de subiectul interogat

– clasa 3 – subiect examinat de genetician
indice 3 = afecåiune constatatã

Este esenåial ca informaåiile culese sã fie cât mai exacte æi complete. De asemenea, nu
trebuie omise indiciile importante, precum: avorturile spontane, nãscuåii moråi, nãscuåii
nelegitimi, cazurile de consangvinitate, informaåii care nu totdeauna se dau de bunãvoie.

Toate aceste date se consemneazã în fiæa pentru malformaåii congenitale sau boli ereditare.

Întocmirea arborelui genealogic – constã în reprezentarea graficã a datelor consemnate
în fiæa pentru malformaåii congenitale sau boli ereditare, pe baza semnelor convenåionale
internaåionale (Fig. nr. 2.13.).
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Fig. nr. 2.13. Semne convenåionale utilizate în construirea arborilor genealogici
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Reprezentarea graficã a arborelui genealogic parcurge urmãtoarele etape:
– se începe totdeauna cu poziåionarea probandului;
– se reprezintã membrii filiaåiei directe ascendente; 
– se reprezintã membrii filiaåiei directe descendente;
– se reprezintã membrii filiaåiei colaterale.

Analiza arborelui genealogic presupune:

1. diagnosticarea tulburãrilor genetice neereditare (a malformaåiilor congenitale);
2. diagnosticarea bolilor genetice ereditare æi stabilirea modului lor de transmitere gene-

ticã, în familia studiatã.

1. În cazul bolilor genetice neereditare (malformaåii congenitale), pe arborele genea-
logic se observã cã, singurul individ afectat este probandul (caz sporadic) (Fig. nr. 2.14.).

2. În aceste cazuri, pe arborele genealogic se observã cã existã mai mulåi indivizi care
prezintã aceeaæi afecåiune cu cea a probandului.

În raport cu modul de distribuåie a indivizilor afectaåi, în succesiunea generaåiilor se
descriu urmãtoarele modele de transmitere geneticã a bolilor ereditare:

– Transmiterea geneticã autozomal dominantã;
– Transmiterea geneticã autozomal recesivã;
– Transmiterea geneticã recesivã legatã de cromozomul X;
– Transmiterea geneticã dominantã legatã de cromozomul X; 
– Transmiterea geneticã legatã de cromozomul Y (ereditatea holandricã).

Transmiterea geneticã autozomal dominantã

Bolile cu transmitere geneticã autozomal dominantã prezintã urmãtoarele particula-
ritãåi:

– sunt determinate de o alelã anormalã, dominantã, situatã pe una dintre perechile de cro-
mozomi autozomi;

– afecteazã în mod egal ambele sexe;
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Fig. nr. 2.14. Coloraåia intrinsecã secundarã tratamentului cu tetraciclinã



– pe arborele genealogic se transmit „pe verticalã” sau „în cascadã” (în generaåii succe-
sive);

– pentru ca un individ sã fie afectat, trebuie ca unul dintre pãrinåi sã prezinte aceeaæi
afecåiune;

– individul sãnãtos nu transmite afecåiunea la descendenåi;
– riscul de recurenåã este mare: 50% când unul dintre pãrinåi este heterozigot æi 75%

când ambii pãrinåi sunt heterozigoåi;
– expresivitatea este variabilã în cadrul aceleiaæi familii;
– nu sunt consemnate cãsãtorii consangvine.
Dintre anomaliile dento-maxilare cu transmitere autozomal dominantã, prezentãm câteva

cazuri ilustrative ale unor familii cu:
– Dentinogenesis imperfecta, tip II (Fig. nr. 2.15.); 
– Dinåi supranumerari (Fig. nr. 2.16.);
– Diastema vera (Fig. nr. 2.17.).
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Fig. nr. 2.15. Arborele genealogic al unei familii cu Dentinogenesis imperfecta,
tipul II, dinåii apar opolescenåi, de culoare albãstruie sau maronie (transmitere autozomal dominantã)

Fig. nr. 2.16. Arborele genealogic al unei familii cu dinåi supranumerari
(transmitere autozomal dominantã)

Inaintea tratamentului ortodontic Dupã tratamentul ortodontic

10 zile de la extracåia
supranumerarului

I

II

III
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Transmiterea geneticã autozomal recesivã

Bolile cu transmitere geneticã autozomal recesivã prezintã urmãtoarele particularitãåi:
– sunt determinate de o alelã anormalã, recesivã, situatã pe una dintre perechile de

cromozomi autozomi;
– afecteazã în mod egal ambele sexe;
– nu afecteazã generaåiile în succesiunea lor (transmitere „saltatorie”), ci mai mult în

fratrie (transmitere „orizontalã”);
– pentru ca un individ sã fie fenotipic bolnav, trebuie ca, din punct de vedere genotipic,

sã fie obligatoriu homozigot pentru alela anormalã (recesivã);
– indivizii heterozigoåi pentru alela anormalã sunt denumiåi „purtãtori sãnãtoæi”;
– „purtãtorii sãnãtoæi” nu manifestã clinic boala, dar transmit alela anormalã la descen-

denåi; 
– pentru ca un individ sã fie bolnav, trebuie ca ambii pãrinåi sã fie „purtãtori sãnãtoæi”;

în acest caz, riscul de recurenåã pentru fiecare produs de concepåie este de 25%;
– sunt consemnate cãsãtorii consangvine;
– expresivitatea este constantã în cadrul aceleiaæi familii.
Dintre anomaliile dento-maxilare cu transmitere autozomal recesivã, prezentãm cazul

unei familii cu: Anodonåia dinåilor permanenåi (Fig. nr. 2.18.).
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Fig. nr. 2.17.  Arborele genealogic al unei familii cu diastema vera (transmitere autozomal dominantã)

Fig. nr. 2.18. Arborele genealogic al unei familii cu anodonåie (transmitere autozomal recesivã)

I

II

III

IV

I

II

III

Anodonåie 



Transmiterea geneticã recesivã legatã de cromozomul X
Bolile cu transmitere recesivã legatã de cromozomul X prezintã urmãtoarele particula-

ritãåi:
– sunt determinate de o alelã anormalã, recesivã, situatã pe cromozomul X;
– afecteazã cu predilecåie indivizii de sex masculin;
– bãrbaåii care prezintã alela mutantã anormalã pe unicul lor cromozom X sunt bolnavi;
– pentru ca o persoanã de sex feminin sã fie bolnavã, ea trebuie sã fie obligatoriu

homozigotã pentru alela mutantã anormalã;
– femeile heterozigote sunt „purtãtoare sãnãtoase”, clinic normale; prezintã alela anor-

malã, dar nu o exprimã fenotipic;
– niciodatã afecåiunea nu se transmite de la tatã la fiu;
– pentru ca un bãiat sã fie bolnav, trebuie ca mama sa sã fie „purtãtoare sãnãtoasã”;
– dacã mama este „purtãtoare sãnãtoasã”, fetele vor fi fenotipic sãnãtoase, iar bãieåii vor

fi 50% bolnavi æi 50% sãnãtoæi;
– dacã tatãl este bolnav, toåi copiii lui vor fi fenotipic sãnãtoæi, dar fetele vor fi hete-

rozigote, „purtãtoare sãnãtoase“. 
Dintre anomaliile dento-maxilare cu transmitere recesivã legatã de cromozomul X,

prezentãm  câteva cazuri ilustrative ale unor familii cu: 
- Amelogenesis imperfecta tipul hipomatur cu „dinåi acoperiåi de zãpadã” (Fig. nr. 2.19.);
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Fig. nr. 2.19. Arborele genealogic al unei familii cu Amelogenesis imperfecta tipul III C, smalåul este alb
æi opac cu aspect de „dinåi acoperiåi cu zãpadã“ (transmitere recesivã legatã de cromozomul X)

Fig. nr. 2.20. Arborele genealogic al unei familii cu displazie ectodermalã hipohidroticã
(transmitere recesivã legatã de cromozomul X)



– Displazia ectodermalã hipohidroticã – se caracterizeazã printr-o multitudine de ano-
malii, care intereseazã: tegumentul, pãrul, glandele sebacee æi sudoripare, globii oculari,
masivul osos facial, dezvoltarea neuro-psiho-motorie æi nu în ultimul rând dinåii. 

Anomaliile dentare multiple sunt reprezentate, în principal, de hipodonåia pânã la
anodonåia dinåilor temporari æi a celor permanenåi, anomalii de formã ale dinåilor existenåi,
malpoziåie æi malocluzie, diasteme, microdonåie, taurodonåie, protruzia incisivilor, atrofie
gingivalã (Fig.nr. 2.20.).

Transmiterea geneticã dominantã  legatã de cromozomul X
Bolile cu transmitere dominantã legatã de cromozomul X prezintã urmãtoarele particu-

laritãåi:
– sunt determinate de o alelã anormalã, dominantã, situatã pe cromozomul X;
– afecteazã, cu predilecåie, persoanele de sex feminin;
– dacã mama este bolnavã, ea va avea atât bãieåi, cât æi fete afectate; raportul dintre copiii

afectaåi æi cei normali este de 1:1, la fel ca în ereditatea autozomal dominantã;
– femeile homozigote pentru un caracter dominant sunt rar întâlnite, de aceea femeile

afectate sunt considerate heterozigote;
– bãrbaåii bolnavi prezintã un fenotip clinic mult mai sever decât al femeilor afectate,

heterozigote;
– dacã tatãl este bolnav, va transmite afecåiunea tuturor fiicelor lui, care vor fi bolnave;
– niciodatã afecåiunea nu se transmite de la tatã la fiu.
Dintre anomaliile dento-maxilare cu transmitere dominantã legatã de cromozomul X,

prezentãm  cazul unei familii cu: Amelogenesis imperfecta tipul IF. Bãrbaåii afectaåi au un
strat subåire de smalå, neted, aproape omogen ca aspect, dar care se fractureazã uæor.
Femeile afectate prezintã un smalå în benzi verticale, benzi de smalå sãnãtos care alterneazã
cu benzi de smalå afectat de distrofie. Ambele dentiåii sunt afectate. (Fig. nr. 2.21.)

Transmiterea geneticã legatã  de cromozomul Y (ereditatea holandricã)

Bolile cu transmitere legatã de cromozomul Y prezintã urmãtoarele particularitãåi:
– sunt determinate de o alelã anormalã,  situatã pe cromozomul Y;
– afecteazã numai bãrbaåii;
– bãrbaåii bolnavi transmit alela anormalã numai fiilor lor, care vor fi æi ei bolnavi

(transmitere „din tatã în fiu”) (Fig. nr. 2.22.). 
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Fig. nr. 2.21. Arborele genealogic al unei familii cu Amelogenesis imperfecta tipul IF
(transmitere dominantã legatã de cromozomul X)



Importanåa studiului:

– diferenåiazã o boalã geneticã neereditarã (malformaåie
congenitalã) de o boalã geneticã cu transmitere ereditarã;

– în cazul unei boli genetice cu transmitere ereditarã, se
stabileæte modul de transmitere geneticã a respectivei
boli în familia studiatã: autozomal dominantã, autozomal
recesivã, sau legatã de sex.

Bibliografie:
1. Severin Emilia (1998) – Genetica anomaliilor dentomaxilare la om , Editura Scripta, pg. 57-76.
2. Albu Cristina Crenguta, Albu Dinu Florin (2001) – Displazia congenitalã ectodermalã,

Revista Medica, nr.8,  pg. 34-35

84 EREDITATEA CARACTERELOR UMANE

Facultatea de Stomatologie Judeåul .................................
Bucureæti Localitatea ............................

Unitatea sanitarã ..................
Tipul malformaåiei .................

FIÆÃ PENTRU BOLI GENETICE
(anchetã genealogicã)

1. PROBANDUL
Numele ................................................. prenumele ............................ sexul ...........
Naåionalitatea........................................ cetãåenia ...............................
Data æi locul naæterii: anul ........... luna ........ ziua ........, localitatea .......................
Adresa actualã .........................................................................................................
Profesia actualã .......................................................................................................
Grupã sangvinã ...................... Rh .............
Date asupra primelor consultaåii sau spitalizãri .......................................................
...................................................................................................................................
...................................................................................................................................
...................................................................................................................................

Diagnosticul (descrierea bolii): 

Existenåa în familia probandului:
– cãsãtorii consangvine da/nu
– gemeni da/nu

2. PÃRINÅII PROBANDULUI
MAMA
Numele ...................................................... prenumele ............................................ 
Data æi locul naæterii ................................................................................................
Naåionalitatea .......................................................... cetãåenia ................................

Fig. nr. 2. 22.
Ereditatea holandricã

I

II

III
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Domiciliul stabil ........................................................................................................
Profesia .....................................
Grupã sangvinã ...................... Rh ................
Vârsta la naæterea probandului .....................
Tarã identicã cu a probandului ................................., alte afecåiuni ........................

Sarcina: (embriopatii æi fetopatii)
Luna de sarcinã
– rubeolã  . . . . . . . . . . . . . . . .– radiaåii
– alte boli . . . . . . . . . . . . . . . .– carenåe alimentare
– intoxicaåii  . . . . . . . . . . . . . .– sifilis
– nefropatii  . . . . . . . . . . . . . .– încercãri de avort
– tratamente  . . . . . . . . . . . . .– manevre avortive 
– traumatisme  . . . . . . . . . . . .– intervenåii chirugicale, alte accidente
– medicamente: antibiotice, tranchilizante, hipnotice, hormoni, antiparazitare, sul-
famide, diverse.
– radioscopie pulmonarã  . . . .– radiografie abdomino-pelvinã ..................... 
– radioterapie lombarã sau pelvianã .......................................................................

Naæterea propriu-zisã
– locul .........................................................
– la termen: da/nu

prematur
postmatur

– spontan ......................... provocat ..........................
– forceps ......................... cezarianã ........................
– manevre de reanimare a nou-nãscutului ................... oxigen ............................... 
– greutatea æi înãlåimea la naætere ................................
Tatãl mamei æi fratria sa (bunicul pe linie maternã)

Mama mamei æi fratria sa (bunica pe linie maternã)

Fraåii æi surorile mamei (unchii æi mãtuæile probandului)

N.B. a se pune în evidenåã malformaåiile, afecåiunile familiale, nãscuåii moråi,
moartea prematurã.

Rang Sex Prenume Anul Anul Numele de familie Verii primari Boli
naæterii decesului æi adresa ai mamei

Rang Sex Prenume Anul Anul Numele de familie Verii primari Boli
naæterii decesului æi adresa ai mamei

Rang Sex Prenume Anul Anul Numele de familie Verii primari Boli
naæterii decesului æi adresa ai probandului
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TATÃL
Numele ............................................................... prenumele ................................... 
Data æi locul naæterii .................................................................................................
Naåionalitatea .................................. cetãåenia ............................................
Domiciliul stabil .........................................................................................................
Profesia ..................................................
Grupã sangvinã ........................ Rh ...........................
Vârsta la naæterea probandului
Tarã identicã cu a probandului ................................ alte afecåiuni .........................
Tatãl tatãlui æi fratria sa (bunicul pe linie paternã)

Mama tatãlui æi fratria sa (bunica pe linie paternã)

Fraåii æi surorile tatãlui (unchii æi mãtuæile probandului)

3. FRATRIA PROBANDULUI:
(a se indica avorturile, prematuritatea, nãscuåii moråi, cazurile cu tare identice cu
ale probandului)

Rang Sex Prenume Anul Anul Numele de familie Verii primari Boli
naæterii decesului æi adresa ai tatãlui

Rang Sex Prenume Anul Anul Numele de familie Verii primari Boli
naæterii decesului æi adresa ai tatãlui

Rang Sex Numele æi Anul Anul Numele de familie Verii primari Boli
prenumele naæterii decesului æi adresa ai proban-

dului

Rang Sex Prenume Anul æi locul Anul æi locul Adresa Boli sau malformaåii
naæterii decesului spitalizãri



Obiectivele lucrãrii:

examinarea fenotipului æi sugerarea genotipului posibil în cazul unui caracter
condiåionat monogenic;
observarea variaåiei unui caracter monogenic prin compararea fenotipului æi genoti-
pului individual cu ale colegilor de grupã.

Multe caractere umane normale sau patologice par a fi condiåionate genetic pentru cã în
cadrul unor familii se transmit constant în succesiunea generaåiilor. Doar o parte dintre carac-
terele condiåionate genetic se supun legilor ereditãåii mendeliene æi au fost numite caractere
simple. Un caracter simplu, condiåionat de un singur locus genetic, este rezultatul acåiunii unei
singure gene. Se crede cã expresia genei respective nu este afectatã de mediul extern.

Caracterul de gustãtor PTC 

Variaåia abilitãåii de a sesiza gustul amar al feniltiocarbamidei (PTC) a fost descoperitã
de chimistul A.L. Fox, în 1931. El a observat cã anumiåi indivizi sesizeazã gustul amar al
PTC, alåii nu. A testat æi alåi compuæi înrudiåi ai PTC æi observaåiile sale au fost similare:
indivizii umani sunt gustãtori PTC sau negustãtori. PTC æi compuæii chimici înrudiåi
(6-n-propiltiouracil, izotiocianaåii, pheniltioureea)  prezintã gruparea N - C = S, responsa-
bilã de gustul lor amar. 

S-a arãtat cã abilitatea de a sesiza gustul amar al PTC indicã un caracter biochimic
polimorfic, caracterul fiind prezent în populaåie în mai multe variante (gustãtor – negustãtor).
Caracterul este controlat de un singur locus situat pe cromozomul 5p15, ocupat de alela G
sau alela g. Alela G se exprimã dominant controlând caracterul de gustãtor, alela g se
exprimã recesiv controlând caracterul de negustãtor.

______________________________________________

Genotipuri Fenotipuri

______________________________________________ 
GG (homozigot dominant) gustãtor PTC
Gg  (heterozigot)          gustãtor PTC
gg  (homozigot recesiv)                              negustãtor
______________________________________________

Caracterul de gustãtor PTC este catalogat în OMIM (Online Mendelian Inheritance in
Man) la poziåia*171200. 

Testarea stãrii de gustãtor PTC

Metodele de identificare a persoanelor sensibile la gustul amar al PTC sunt:
– metoda soluåiilor cu concentraåii cunoscute (Harris&Kalmus, 1949);
– metoda eæantioanelor de hârtie îmbibate cu PTC.
Ambele metode au în vedere faptul cã PTC este o substanåã cu prag gustativ.

Metoda soluåiilor cu concentraåii cunoscute

Principiu: identificarea pragului sensibilitãåii gustative a unui subiect.
Materiale: eprubete, pipete Pasteur, pahare, cilindru gradat, apã distilatã, cristale PTC,

bec Bunsen.
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LUCRAREA PRACTICÃ 4:  Caractere umane simple (mendeliene)



Mod de lucru:

1. se preparã o soluåie saturatã, stoc, de PTC în apã distilatã;
2. din soluåia saturatã se preparã alte 14 soluåii cu concentraåii progresiv descrescãtoare; 
3. se iau 50 ml din soluåia stoc æi se amestecã cu 50 ml apã distilatã (de la 1,3 g PTC / litru,

la 0,650 g PTC / l æi, succesiv, se ajunge la 0,00016 g PTC/ litru de apã distilatã). Toate
soluåiile trebuie sã aibã temperatura camerei în momentul testãrii;

4. testarea subiectului începe cu soluåia cea mai slabã, picurând cu pipeta 1-2 picãturi la baza
limbii subiectului;

5. subiectului îi sunt prezentate, progresiv, variatele diluåii, pânã când acesta acuzã gustul
amãrui; 

6. douã pahare cu diluåia criticã æi douã cu apã distilatã sunt prezentate subiectului pentru a fi
degustate, cerându-i se sã le recunoascã corect æi sã le aæeze separat;

7. interpretare: 
dacã rãspunsul subiectului este corect, atunci diluåia respectivã reprezintã pragul sensi-
bilitãåii gustative a subiectului testat;
dacã rãspunsul este incorect, procedeul este repetat, continuând cu soluåia imediat urmã-
toare;
subiecåii care percep gustul amar al unei soluåii foarte diluate sunt gustãtori, cei care percep
gustul amar al unei soluåii foarte concentrate sau nu-l percep deloc sunt consideraåi
negustãtori.

Metoda eæantioanelor de hârtie îmbibate în soluåie PTC 

Materiale necesare: eprubete, hârtie de filtru, PTC, apã distilatã.

Mod de lucru:

1. se preparã o soluåie saturatã PTC  în apã distilatã; 
2. fragmente de hârtie de filtru sunt îmbibate cu aceastã soluåie æi lãsate apoi sã se usuce;
3. un fragment de hârtie de filtru se aplicã la baza limbii subiectului testat;
4. subiectul umezeæte hârtia de filtru cu salivã, o înlãturã æi apoi înghite;
5. interpretare:

dacã subiectul simte gustul amãrui de la prima încercare, atunci este considerat gustãtor;
dacã pentru subiectul testat PTC nu are nici un gust la o a doua încercare, înseamnã cã
este negustãtor.

Ambele metode descrise sunt uæor de realizat în practicã æi nu pun probleme subiecåilor tes-
taåi. În condiåii de laborator, este preferatã metoda soluåiilor cu concentraåii cunoscute, iar în
depistarea fenotipurilor pe teren, metoda eæantioanelor de hârtie. Testul se realizeazã pe un lot
suficient de mare de persoane (100), de vârste (între 20 æi  40 de ani) æi sexe diferite. Separarea
pe vârste æi sexe a rezultatelor are la bazã faptul cã la femei pragul sensibilitãåii este ceva mai
ridicat, iar o datã cu înaintarea în vârstã pragul sensibilitãåii scade. Rezultatele întregului lot
sunt aranjate sub forma unei histograme, observându-se distribuåia bimodalã  a caracterului în
acel grup. Se determinã concentraåia prag, care împarte grupul în gustãtori æi negustãtori.

Caracterul de gustãtor PTC în populaåiile umane

Studiile statistice populaåionale aratã cã existã o distribuåie geograficã diferitã a
frecvenåelor gustãtorilor æi negustãtorilor. În Europa æi Asia, frecvenåa gustãtorilor este de
circa 70%, restul fiind negustãtori. În Africa, doar 3% dintre negri au inabilitatea de a simåi
gustul amar al PTC, restul fiind gustãtori. Situaåia este asemãnãtoare æi printre amerindieni.
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Caracterul de gustãtor PTC ca marker genetic

Markerul genetic reprezintã o particularitate morfologicã, biochimicã, fiziologicã a cãrei
condiåionare geneticã este cunoscutã æi care permite identificarea naturii genetice a altor
caractere comune.

Compuæi naturali similari chimic cu PTC, cu gust amãrui, se gãsesc în varzã, varzã de
Bruxelles, napi sau brocoli æi au o acåiune antitiroidianã. Când aceste legume se consumã
în cantitãåi excesive, apare o tulburare a metabolismului iodului, care produce o mãrire a
tiroidei æi simptome asemãnãtoare guæii adenomatoase. S-au observat incidenåa scãzutã a
disfuncåiilor tiroidiene printre gustãtori æi predispoziåia negustãtorilor de a dezvolta guæa
toxicã difuzã æi cretinismul atireotic. 

O altã asociere a fost observatã între incidenåa scãzutã a cariilor în dentiåia decidualã æi
gustãtorii PTC. Se crede cã gustãtorii PTC au în saliva lor o substanåã care inhibã dis-
trugerea bacterianã a dinåilor.

Factorul secretor (Se)

S-a observat cã unele persoane eliminã în salivã, mucus, sudoare, plasmã æi spermã, anti-
geni care corespund antigenilor lor de grup sangvin ABO. O persoanã poate fi fenotipic
secretor sau nesecretor în funcåie de prezenåa sau absenåa antigenilor ABH în salivã, în
secreåii sau alte umori. Caracterul de secretor este un caracter fiziologic, mendelian, care se
comportã dominant faåã de nesecretor. Gena secretor a fost notatã cu Se æi prezintã o sin-
gurã alelã,  notatã cu se. Locusul ocupat de Se æi se este pe cromozomul 19q13.

_____________________________________________
Genotipuri Fenotipuri

_____________________________________________
SeSe (homozigot dominant)         secretor
Sese  (heterozigot)                       secretor
sese   (homozigot recesiv)            nesecretor

______________________________________________

Factorul secretor este catalogat în OMIM la poziåia*182100.
Antigenii din umori sunt identici imunologic cu antigenii eritrocitari, dar din punct de

vedere fizico-chimic se deosebesc. Antigenii din salivã æi umori sunt hidrosolubili, iar anti-
genii eritrocitari sunt alcoolsolubili.

Gena Se este o genã structuralã, care determinã sinteza fucoziltransferazei 2, enzimã
implicatã în formarea antigenilor ABH prezenåi în saliva æi umorile secretorilor (vezi pg. 157).

Metodele de determinare a fenotipului secretor sau nesecretor sunt:
– metoda epuizãrii serului;
– metoda fitoaglutinãrii.
Metoda epuizãrii serului
Materiale: eprubete, baie de apã, ser fiziologic, ser anti-A, ser anti-B

Mod de lucru:
1. se recolteazã într-o eprubetã de centrifugã saliva subiectului care va fi testat;
2. saliva se pune rapid la fiert (cel mult o orã de la recoltare) în baie de abur timp de 10 min.

pentru a inactiva enzimele salivare care distrug antigenii eritrocitari;
3. se centrifugheazã æi se reåine supernatantul, din care se vor face diluåii 1: 10 în ser fiziologic –

se introduc câte 0,1 ml din diluåia respectivã în trei eprubete;
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4. în primele douã eprubete se introduce ser anti-A æi, respectiv, ser anti-B, eprubeta a treia
fiind martorul;

5. se lasã 15 min. la temperatura camerei pentru a se produce absorbåia serului;
6. se introduce câte o picãturã suspensie hematii 2% în ser fiziologic, hematii de grup omolog,

se lasã 1 orã la temperatura camerei æi se urmãreæte aglutinarea
7. interpretare:

dacã saliva subiectului testat conåine antigenul A sau B, înseamnã cã aglutinarea nu se
produce pentru cã antigenul prezent în salivã a epuizat serul, iar subiectul este secretor;
dacã se produce aglutinarea, înseamnã cã saliva subiectului testat nu conåine antigeni,
deci subiectul este nesecretor.

Metoda fitoaglutinãrii
Materiale: eprubete de centrifugã, lame cu godeu, ser fiziologic, fitoaglutininã, baie de

abur

Mod de lucru:

1. recoltarea æi prelucrarea salivei au fost descrise în metoda precedentã;
2. pe o lamã cu godeu se pune o picãturã de salivã æi o picãturã de fitoaglutininã*;
3. se lasã la temperatura camerei 10-15 min., timp necesar inhibãrii fitoaglutininei;
4. se adaugã hematii de grup O, se lasã 5 min. æi se face citirea lamei;
5. interpretare:

dacã nu se produce aglutinarea, înseamnã cã substanåa anti-H a fost epuizatã de antigenul
H prezent în saliva subiectului testat, deci acesta este secretor;
dacã se produce aglutinarea, înseamnã cã antigenul H lipseæte din salivã, substanåa H
rãmâne liberã æi aglutineazã cu hematiile de grup O, deci subiectul este nesecretor.

Factorul secretor este independent de caracterul de grup sangvin în sistemul ABO, astfel
cã pot exista indivizi de grup sangvin A – secretori sau indivizi de grup sangvin A – nese-
cretori, B – secretori sau B – nesecretori etc. Nu este obligatoriu ca un individ sã prezinte
antigenul A æi la suprafaåa eritrocitelor, æi în umori. De exemplu, un individ de grup sangvin
A (AA sau AO) poate fi secretor (SeSe sau Sese) sau nesecretor (sese). 

Factorul secretor în populaåiile umane

Frecvenåa secretorilor este de circa 80% în Europa continentalã æi 76% în Anglia. În
SUA frecvenåa secretorilor este de 80% printre albi æi aproape 100% printre amerindieni.
Eschimoæii, australienii aborigeni æi unele triburi din Noua Guinee au o frecvenåã a secre-
torilor de aproape 100%.

Studiile populaåionale au arãtat cã nesecretorii par a avea o susceptibilitate mai mare la
îmbolnãvire comparativ cu secretorii care, având antigenii ABH în umori, mucus etc., sunt
mai protejaåi împotriva factorilor ambientali, în special microorganisme æi lectine.
Nesecretorii sunt mai puåin rezistenåi la infecåiile cu Helicobater pylori (bacterie asociatã cu
ulcerul). Peste 48% dintre pacienåii cu afecåiuni orale (displazii) æi carii dentare sunt nese-
cretori. Statistic, secretorii de grup A au cel mai mic numãr de carii dentare.
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Grupe sangvine

Existã numeroase sisteme de grup sangvin care au fost definite pe baza antigenilor
(aglutinogenilor) localizaåi pe suprafaåa eritrocitelor. Indivizii umani se deosebesc prin
fenotipul grupelor sangvine, ceea ce implicã existenåa unei importante variabilitãåi genetice.

Fiecare sistem de grup sangvin este determinat de o altã genã sau de seturi diferite de
gene. Antigenii diferiåi care pot fi exprimaåi în cadrul unui sistem, sunt rezultatul diverselor
secvenåe de ADN ale genelor respective. 

O parte dintre sistemele de grup sangvin au o semnificaåie medicalã specialã: în com-
patibilitatea de grup sangvin între donor-receptor în transfuziile de sânge sau compatibili-
tatea mamã-fãt ( sistemul ABO, Rh). O altã parte sunt indispensabile transplantelor de
organe (sistemul HLA).

Sistemul ABO

La om, transfuziile de sânge au fost iniåiate încã din 1818. Uneori, dupã transfuzie primi-
torul avea o reacåie hemoliticã fatalã. Misterul atâtor transfuzii de sânge nereuæite a fost
explicat de medicul austriac  Karl Landsteiner, în 1900,  prin descoperirea antigenilor nativi
ABO localizaåi pe suprafaåa eritrocitelor.

Sistemul de grup sangvin este condiåionat de un singur locus distinct poziåionat pe 9q34,
locus care poate fi ocupat de una dintre cele trei alele notate IA, IB æi IO. Fiecare individ
uman poate avea doar douã dintre cele trei alele, câte una în fiecare locus de pe cromozomii
omologi. Din acest motiv alelele sistemului ABO nu pot fi studiate decât în populaåie.
Tabelul nr. 2.6. indicã posibilele fenotipuri æi genotipuri într-o populaåie.

Tabelul nr. 2.6. Relaåia genotip-fenotip în cazul sistemului de grup sangvin ABO
____________________________________________________

Genotip Fenotip Anticorpi plasmatici
____________________________________________________
IA IA A anti-B
IA IO A anti-B
IB IB B anti-A
IB IO B anti-A
IA IB AB nici unul
IO IO O anti-A æi anti-B
_____________________________________________________

Sistemul de grup sanguin ABO este catalogat în OMIM la poziåia *110300.
Alele  IA æi  IB sunt dominante faåã de IO æi codominante între ele. Codominanåa modi-

ficã raportul fenotipic de segregare al lui Mendel: un heterozigot are ambele alele, IA æi  IB,
în genotip, alele care  interacåioneazã între ele, exprimând un fenotip nou, AB.

Prin examene serologice se determinã grupa sangvinã, adicã prezenåa sau absenåa anti-
genilor ABO pe suprafaåa eritrocitelor.

Metoda de determinare a grupei sangvine

Principiu: eritrocitele puse în contact cu un ser care are anticorpi corespunzãtori aglutineazã;
aglutinarea celulelor aratã prezenåa antigenelor æi, deci, grupul sangvin cãruia aparåin.
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Materiale necesare:
– sângele de analizat
– ser de grup A æi B
– hematii de grup A æi B
– lame de sticlã

Mod de lucru:

1. pe o lamã se pune o picãturã de ser de grup A (conåine anticorpi anti-B) æi o altã picãturã
de ser de grup B (conåine anticorpi anti-A);

2. hematii ale sângelui de analizat se pun în picãturi (de 10x sau 20x mai mici decât cele de
ser) peste serul existent pe lamã;

3. interpretarea rezultatelor:
lipsa aglutinãrii în ambele cazuri stabileæte grup O pentru cã sângele analizat nu are nici
un aglutinogen A, æi nici B;
aglutinarea în picãtura din dreapta stabileæte grup A pentru sângele analizat (Fig.nr.2.23);
aglutinarea în picãtura din stânga aratã cã sângele analizat este de grup B;
aglutinarea observatã în ambele picãturi aratã cã sângele analizat este de grup AB.

Importanåa cunoaæterii grupei sangvine
în sistemul ABO
– compatibilitatea transfuziei de sânge;
– incompatibilitatea grupei sangvine ma-

mã-fãt (mama grup – O æi fãtul – grup
A sau B);

– testele de determinare a zigoåiei;
– testele de diagnosticare a paternitãåii;
– studii populaåionale (vezi capitolul 4,

Genetica æi evoluåia populaåiilor umane).

Sistemul Rh

Ca æi sistemul ABO, sistemul Rh este definit pe baza antigenilor prezenåi pe suprafaåa
eritrocitelor. A fost numit Rh de cãtre Landsteiner æi Wiener, dupã numele maimuåei Rhesus,
pe care au folosit-o ca animal de experienåã*. 

Persoanele care prezintã acest antigen sunt Rh+, iar persoanele la care antigenul lipseæte
se numesc Rh-. În Europa æi în America de Nord aproximativ 85% din populaåie este Rh+,
iar restul de 15% prezintã Rh-.

Sistemul Rh este condiåionat de doi loci foarte apropiaåi aæezaåi în tandem æi plasaåi pe
cromozomul 1p36 –p34. Unul dintre loci a fost numit D æi este ocupat de o genã structuralã
RHD, care intervine în formarea antigenului Rh (antigenul D). Gena RHD nu prezintã o
alelã recesivã RHd, dar genetic se comportã ca æi când ar exista. Celãlalt locus a fost numit
C æi E æi este ocupat de o altã genã structuralã RHCE**, implicatã în formarea antigenilor
C/c æi E/e, antigeni slabi din punct de vedere imunologic.
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– +
ser anti-A ser anti-B

Fig. nr.2.23. Determinarea grupei sangvine
prin metoda lamei; rezultatele indicã un

pacient de grup A.

*Sângele maimuåei Rhesus a fost injectat la iepuri, care au produs anticorpi faåã de sângele
maimuåei. Eritrocite din sângele maimuåei au fost amestecate cu serul iepurilor, observându-se
aglutinarea. Eritrocitele umane au fost puse în contact cu serul iepurilor, iar rezultatul a fost
aglutinarea. Astfel s-a izolat un antigen prezent æi pe suprafaåa eritrocitelor maimuåei Rhesus æi la
om, antigen denumit factor Rh.

** Mecanismul prin care apar polipeptide diferite codificate de o singurã genã se numeæte prelu-
crare alternativã a transcriptului primar.



Caracterul de Rh+ este dat de prezenåa genei RHD în genotip æi, implicit, prezenåa anti-
genului D pe suprafaåa eritrocitelor. 

____________________________________________

Genotip Fenotip

_____________________________________________
RHD/RHD Rh+
RHD/RHd Rh+
RHd/RHd Rh-

______________________________________________

Sistemul Rh este catalogat în OMIM la poziåia  *11680.

Metoda de determinare a factorului Rh
Materiale necesare: ser standard (anti-D); sânge de analizat; lame de sticlã ælefuite

Mod de lucru:
1. pe o lamã se pune o picãturã de ser standard;
2. se adaugã o picãturã din sângele de analizat;
3. se lasã la termostat la 37°°C, timp de 30 de min.;
4. citirea æi interpretarea rezultatelor:

prezenåa aglutinãrii indicã sânge Rh+;
absenåa aglutinãrii indicã sânge Rh –.

(Uneori, se adaugã æi o picãturã de albuminã bovinã 20% pentru a facilita aglutinarea) 

Importanåa cunoaæterii sistemului Rh
– incompatibilitatea mamã-fãt (Fig. nr.2.24);
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Fig. nr. 2. 24. Dacã un bãrbat Rh+ æi o femeie Rh- concep un copil al cãrui Rh este pozitiv atunci
organismul femeii va produce anticorpi anti Rh, care vor ataca celulele fãtului într-o sarcinã viitoare.

Rh- Rh+

mama Rh-
fãt Rh+

Celule fetale
Rh+pãtrund
în circulaåia
maternã.

Mama este
sensibilizatã æi
produce anti-
corpi (⊕).

Într-o sarcinã
viitoare anticor-
pii mamei vor
distruge celulele
sangvine fetale.



– studii populaåionale aratã cã frecvenåa genelor diferã de la o populaåie la alta æi indicã
existenåa polimorfismului genetic (Tabelul nr. 2.7. Frecvenåa combinaåiilor genotipice în
sistemul Rh).

_________________________________________________________
Genotip Frecvenåa (%) printre Fenotip

caucazieni
cde/cde 15 Rh-
CDe/cde 32 Rh+
CDe/CDe 17 Rh+
cDE/cde 13 Rh+
Cde/cDE 14 Rh+
cDE/cDE 4 Rh+
Alte genotipuri 5                                    Rh+ sau Rh-
___________________________________________________________

Sistemul de grup sangvin MNS

Sistemul MN a fost descoperit în 1927 de cãtre Landsteiner æi Levine. Ei au detectat pe
suprafaåa eritrocitelor umane prezenåa a doi antigeni M æi N, fie unul, fie celãlalt, fie împre-
unã MN.

În 1947 a fost descoperit de cãtre Walsh æi Montgomery un nou antigen eritrocitar de
suprafaåã, numit S, antigen asociat sistemului MN. Studiile familiale au sugerat un linkaj
genetic între genele sistemului MN æi genele sistemului Ss.  Genele MN æi Ss sunt po-
ziåionate în loci foarte apropiaåi, dar separaåi, pe cromozomul 4 (4q28-q31).  Genele sis-
temului MN se gãsesc în relaåie de codominanåã, în timp ce genele sistemului Ss sunt în
relaåie de dominanåã-recesivitate. Particularitatea acestor sisteme este cã genele lor fiind
linkate se transmit împreunã în descendenåã. Acest mod de transmitere nu se supune legilor
lui Mendel æi modificã raportul fenotipic mendelian. De exemplu:

_________________________________________________________
Soåul Soåia

_________________________________________________________
fenotip MNS Ns
__________________________________________________________
genotip MS/Ns Ns/Ns
__________________________________________________________

M    N N     N
configuraåia alelelor S     s s       s
__________________________________________________________
gameåi MS; Ns Ns; Ns
__________________________________________________________
genotipul descendenåilor                  MS/Ns MS/Ns        Ns/Ns    Ns/Ns
___________________________________________________________
fenotipul descendenåilor MNS     MNS          Ns         Ns
___________________________________________________________

Se observã cã raportul fenotipic de segregare al lui Mendel este modificat pentru cã în
descendenåã nu apar fenotipurile recombinate MNs æi NS (genele nu segregã independent
pentru cã sunt linkate).
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Aæadar, într-o populaåie genotipurile æi fenotipurile sistemului de grup sangvin MNS
sunt:

__________________________________________
Genotip Fenotip

__________________________________________
MS/NS sau MS/Ns sau Ms/NS MNS
Ms/Ns MNs
MS/MS sau MS/Ms MS
Ms/Ms Ms
NS/NS sau NS/Ns NS
Ns/Ns Ns
___________________________________________

Sistemul MN este catalogat în OMIM la poziåia *111300, iar sistemul Ss la poziåia
*111740.

Metoda de determinare a grupei sangvine în sistemul MN
Materiale necesare: ser anti-M, ser anti-N; sânge de analizat; lame de sticlã ælefuite

Mod de lucru:
1. pe o lamã se pune o picãturã de ser anti-M diluat æi o picãturã de ser anti-N diluat;
2. eritrocitele din sângele pacientului se picurã peste serul anti-M æi anti-N;
3. se aæteaptã 5-7 min. la temperatura camerei;
4. se citesc æi se interpreteazã rezultatele:

aglutinarea în picãtura de anti-M sau anti-N înseamnã cã sângele de cercetat este de grup
M, respectiv N, iar aglutinarea în ambele picãturi indicã o persoanã de grup MN.

Pentru determinarea grupei sangvine în sistemul Ss se pro-
cedeazã similar folosind ser anti-S æi o suspensie de eritrocite (33
de picãturi de ser fiziologic, la care se adaugã o picãturã de
eritrocite din sângele pacientului).

Importanåa cunoaæterii sistemului MNS
– studiul genetic al linkajului;
– studii populaåionale;
– diagnosticul de paternitate.

Sistemul hemoglobinelor

Hemoglobina este o proteinã globularã cu douã perechi de
lanåuri polipeptidice æi patru grupãri hem, câte unul ataæat
fiecãrui lanå. Tipul de hemoglobinã este determinat de secvenåa
de aminoacizi a lanåului polipeptidic. Diferitele tipuri de hemo-
globine umane (Fig. nr.2.25. A- metoda de lucru; B - heterozigoåi
cu douã benzi distincte pentru HbA æi HbS) diferã prin mobilitate
electroforeticã, solubilitate æi rezistenåã la denaturarea alcalinã,
proprietãåi cromatografice. Aceste trãsãturi ajutã la identificarea
fiecãrui tip. 

Din Fig. nr.2.26 se observã cã tipurile normale de hemoglo-
bine diferã în funcåie de perioada ontogeneticã, dar æi prin
secvenåa de aminoacizi a lanåurilor polipeptidice. Sinteza
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Fig. nr. 2.25. Migrarea elec-
troforeticã a hemoglobinelor
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HbA HbA
HbA HbS



diferitelor lanåuri polipeptidice este sub controlul unor gene structurale plasate pe cromo-
zomii 11p ( genele ε, G γ, Α γ, δ æi β) æi 16p ( ζ, α1 æi α2). În timpul ontogenezei genele
globinei umane suferã un proces secvenåial de represie æi activare genicã (Fig. nr.2.27.).

Mutaåii ale genelor implicate
în sinteza lanåurilor globinice
au ca efect apariåia hemoglo-
binopatiilor. Hemoglobinopa-
tiile sunt un grup de anomalii
structurale sau cantitative ale
sintezei catenelor globinice,
deseori responsabile de apariåia
unor anemii grave. 

Hemoglobina patologicã
HbS este cel mai cunoscut
exemplu de anomalie struc-
turalã a sintezei lanåurilor glo-
binice. Planæa intitulatã Ane-
mia falciformã (pg. 98) redã cau-
za æi consecinåele apariåiei HbS.

Absenåa sau diminuarea can-
titativã a sintezei unor lanåuri

globinice are ca efect apariåia sindroamelor de
talasemie. În funcåie de tipul de lanå globinic
afectat pot fi talasemii de lanå α, β, γ, sau δ,
ultimele douã fãrã semnificaåie clinicã. În
Fig. nr.2.28. (pãtratul negru = genã normalã,
pãtratul gri = genã disfuncåionalã), sunt pre-
zentate cauzele talasemiei de lanå α.

Planæa intitulatã Talasemia majorã
(pg. 99) prezintã consecinåele modificãrilor
cantitative ale lanåurilor β.

Sistemul haptoglobinelor 

Haptoglobinele (HP) sunt alfa-2-globuline
plasmatice sintetizate în ficat, al cãror nume
vine de la abilitatea lor de a se ataæa pro-
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Fig. nr. 2.26. Grupurile de gene implicate în sinteza globinei umane æi localizarea lor pe cromozomi
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Fig. nr. 2.27. Sinteza lanåurilor globinei umane în funcåie de
perioada ontogeneticã
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Fig. nr. 2.28. Genetica αα -talasemiilor
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teinelor. HP se combinã cu hemoglobina liberã rezultatã în urma hemolizei fiziologice. Se
formeazã complexe HP-Hb eliminate din ser æi degradate în åesuturi (în special în ficat).

Sistemul haptoglobinelor este condiåionat de un singur locus poziåionat pe cromozomul
16q22, ocupat de una dintre genele Hp1 sau Hp2. Gena Hp1 are mai multe alele Hp1F æi
Hp1S. Existã æi o mutantã Hp0 care condiåioneazã ahaptoglobinemia. Gena Hp2 s-a format
recent, fiind observatã doar la om. Genele sistemului HP controleazã sinteza lanåurilor
polipeptidice α1 (cu douã subtipuri, unul cu migrare rapidã sub controlul alelei Hp1F æi
unul cu migrare lentã sub controlul alelei Hp1S) æi  α2. 

______________________________________________
Genotip Fenotip
______________________________________________
Hp1/ Hp1 Hp1-1
Hp2/Hp2 Hp2-2
Hp2/Hp1 Hp2-1
_______________________________________________

Sistemul haptoglobinelor este catalogat în OMIM la poziåia *140100.
Relaåia dintre genele Hp1 (oricare dintre alele Hp1F sau Hp1S) æi Hp2 este de codomi-

nanåã, modificând raportul fenotipic mendelian.
Fenotipurile haptoglobinice se evidenåiazã prin

electroforezã în gel de amidon, fiecare tip sau sub-
tip având o bandã distinctã (Fig. nr. 2.29.).

Importanåa cunoaæterii sistemului haptoglo-
binelor;

– studii populaåionale (gena Hp2 tinde sã
înlocuiascã gena Hp1);

– diagnosticul paternitãåii;
– asocierea cu diferite afecåiuni (pacienåii cu

Hp2-2 au o evoluåie mai severã a infarctului miocardic, cei cu Hp1-1 sunt mai predis-
puæi la leucemii).

În genetica umanã se cunosc peste 5 000 de caractere care se supun legilor lui Mendel.
Dar caracterele simple nu sunt singurul tip de caractere întâlnit în genetica umanã. Studiul
caracterelor complexe care nu se supun legilor mendeliene æi care sunt condiåionate multi-
factorial (variate interacåiuni între factorii genetici æi ambientali) impune o metodologie de
investigaåie complexã (analiza agregãrii familiale a caracterului, studiul gemenilor,
asocierea cu un marker genetic cunoscut, studiul indivizilor adoptaåi etc.). În acest grup de
caractere se înscriu infarctul miocardic, diabetul insulino-dependent, schizofrenia, caria
dentarã, parodontita juvenilã.

Bibliografie
1. Jorde L. (2000) – Medical Genetics, 2nd Ed., Mosby, pg.41-42.
2. Lewis R. (1997) – Human Genetics, 2nd Ed., McGrawHill, pg.278-279.
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Fig. nr. 2.29. Tipuri de haptoglobine

Hp1-1           Hp2-2        Hp2-1
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ANEMIA FALCIFORMÃ (SICKLEMIA)

Fig. nr.2.31. Frotiu de sânge periferic

Fig. nr.2.30. Aspect electronomicroscopic al
hematiei în formã de secerã

Cauza:
– mutaåia punctiformã a genei β prin

care se înlocuieæte un nucleotid al unui
codon cu un altul,  GAG devine GTG,
iar alela mutantã este βS;

– în lanåul β al globinei umane în poziåia
a æasea acidul glutamic este înlocuit cu
valina, iar efectul este apariåia unui
lanå β anormal.

Epidemiologie
Incidenåã: 1/600 de nou-nãscuåi; în zonele Africii ecuatoriale,

45% din populaåie este purtãtoare de genã mutantã, fenomen expli-
cat prin rezistenåa relativã la efectul letal al malariei falciparum în
perioada copilãriei (avantaj selectiv conferit în zonele endemice
pentru malarie).

Sex ratio: 1M : 1F
Distribuåie geograficã: focarul principal este în zonele centrale

ale Africii, Caraibe; se întâlneæte în SUA æi Marea Britanie în
populaåia de origine afro-caraibianã.

Geneticã: transmitere autozomal-recesivã; he-
terozigoåii (βSβ) prezintã trãsãtura sickle-cell,
homozigoåii (βSβS) au HbS æi anemie falciformã.

Investigaåii
Hematologice
– Hb: este de 6 – 8 g/dl;
– reticulocitozã crescutã;
– frotiul de sânge: evidenåiazã eritrocite în

formã de secerã æi  în formã de „semn de tras
la åintã”;

– electroforeza hemoglobinei: absolut necesarã

pentru confirmarea diagnosticului, evidenåiazã o
bandã caracteristicã HbS poziåionatã între benzile
HbA1 æi HbA2;

– screening-test: detectarea prezenåei HbS
bazatã pe relativa insolubilitate a HbS deoxi-
genate într-o soluåie cu molaritate mare.

Diagnostic prenatal
– analiza ADN din trofoblast în sãptãmânile

6 – 9 de sarcinã.

Fenotip clinic
– icter conjunctival discret; 
– dureri osoase, articulare æi abdo-

minale;
– tromboze vasculare, ulcere ale

gambelor;
– crize aplastice, „status” anemic

sever;
– susceptibilitate la infecåii;
– cardiomegalie;
– hemiplegii;
– insuficienåã renalã.Fig. nr.2.32. Diagnosticarea sicklemiei
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ββ  TALASEMIA MAJORÃ (ANEMIA COOLEY)

Cauza:
– mutaåii ale genei β duc la blocarea totalã

(β0) sau paråialã (β+) a sintezei lanåurilor β
ale Hb.

Geneticã
– transmitere autozomal recesivã; heterogeni-

tate geneticã (fiecare grup etnic are alele
mutante specifice);

–  heterozigoåii (β0 β) sau (β+β) sunt clinic
asimptomatici; frecvenåa purtãtorilor vari-
azã între 2 æi 30%;

–  homozigoåii (β0β0) sau (β+β+) prezintã
talasemie majorã.

Fig.nr.2.33. Frotiu de sânge periferic: micro-
citozã, anizocitozã, poikilocitozã, eritrocite

„în formã de semn de tras la åintã”

Fig.nr.2.34. Faciesul unui copil cu anemie Cooley; radiografie
cranianã lateralã: aspectul de craniu „în perie”.

Epidemiologie
– incidenåã: 1/3 600 de nou-nãscuåi;
– debut: la æase luni de la naætere;
– sex ratio 1M : 1F;
– distribuåia geograficã: frecvent în

bazinul mediteranean æi regiunile
ecuatoriale ale Africii æi Asiei.

Investigaåii
– hematologice: nivelul Hb scade la

2 – 3 g/dl; frotiul de sânge peri-
feric relevã anemie hipocromã
microcitarã;

– electroforetice: HbA1 este absen-
tã, iar HbF æi HbA2 au niveluri
crescute;

– radiografice: bose frontale æi pa-
rietale mãrite, craniu”în perie”
datoritã periostitei spiculare a
oaselor craniului.

Diagnostic prenatal:
– biopsia vilozitãåilor coriale permite analiza directã a ADN.

I

II



Obiectivele lucrãrii: 
stabilirea reperelor osoase în vederea realizãrii mãsurãtorilor cefalice;
calcularea æi interpretarea indicilor cefalometrici;
stabilirea tipului de profil folosind metoda fotostaticã.

Caracterele cantitative sunt caractere metrice care se cuantificã. În cadrul populaåiei
umane se poate observa cã indivizii nu sunt identici, ci se deosebesc prin anumite particu-
laritãåi metrice (înãlåime, greutate, culoarea pielii, dermatoglife etc.). Diferenåele indivi-
duale (variaåii individuale) cantitative se mãsoarã, se cântãresc, se numãrã, deci se exprimã
numeric. Valorile pe care le poate lua un caracter cantitativ într–o populaåie se distribuie
pe o scarã numericã neîntreruptã, continuã (Fig. nr. 2.36.).

De regulã, caracterele cantitative
sunt condiåionate de mai multe gene æi
sunt influenåate de mediu. Acåiunea
combinatã a genelor produce o expre-
sie variabilã a caracterului cantitativ.

Biometria reprezintã aplicarea
metodelor statistice la valorile obåi-
nute din mãsurãtori efectuate pe un
organism. Prelucrarea æi interpretarea
rezultatelor au drept scop precizarea
caracteristicilor morfo-funcåionale ale
acelui organism, aprecierea dez-
voltãrii sale somatice, determinarea
limitelor variabilitãåii umane normale
sau patologice, corelarea caracterelor
variabile cu anumiåi factori care le
condiåioneazã. 

Investigarea biometricã presupune:
– mãsurarea de diametre, circumferinåe, lungimi;
– calcularea indicilor cefalometrici æi somatometrici;
– stabilirea, pe baza valorii indicilor, a particularitãåilor individuale;
– compararea valorilor individuale cu valorile standard (valori medii obåinute prin

centralizarea æi prelucrarea statisticã a valorilor individuale dintr–un lot populaåional
martor) stabilite de antropologi în vederea precizãrii tipului morfologic.

Tipul constituåional

Totalitatea caracterelor morfologice, fiziologice æi comportamentale care definesc un
anumit individ uman poartã numele de tip constituåional. Tipul constituåional se formeazã
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LUCRAREA PRACTICÃ 5:  Caractere cefalometrice
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Fig. 2.36. Distribuåia înãlåimii printre studentele Facultãåii
de Medicinã, promoåia 1988



în timpul procesului de creætere æi dezvoltare ca rezultat al interacåiunii dintre structura
geneticã a individului æi factorii de mediu. Existã variate criterii de clasificare a tipurilor
constituåionale: morfologice, endocrine, de depunere a adipozitãåii, de diferenåiere sexualã
somaticã etc.

Mãsurãtorile corporale pe baza cãrora se stabileæte tipul somatic, respectiv proporåiile
segmentelor corporale (cap, gât, trunchi æi membre) æi interrelaåiile dintre ele, sunt elemente
de bazã în definirea tipului morfologic (longilin, mediolin, brevilin). 

Cefalometrie

Mãsurãtorile extremitãåii cefalice se pot executa asupra capului organismului viu
(cefalometrie) sau asupra craniului osos (craniometrie).

Mãsurarea precisã a diametrelor capului organismului viu æi determinarea ulterioarã a
indicilor cefalici, faciali, nazali æi auriculari fac obiectul de studiu al cefalometriei.

Mãsurarea diametrelor presupune stabilirea unor repere osoase æi tegumentare precise æi
folosirea unui instrumentar adecvat.

Instrumentul cel mai des utilizat pentru mãsurarea dimensiunilor capului este compasul
antropometric.

Compasul antropometric – este alcãtuit din douã braåe metalice îndoite în partea supe-
rioarã æi unite între ele printr-o articulaåie. Unul dintre braåe, cel drept, este mobil æi alunecã
pe o scalã metalicã divizatã în centimetri. Braåul mobil este prevãzut cu un æurub care îl
poate fixa pe scalã, facilitând citirea corectã a dimensiunilor mãsurate. Instrumentul este
folosit pentru mãsurãtori la nivelul capului, din cauza distanåelor liniare curbe. 

GENETICA  UMANÃ 101

v – vertex, punctul cel mai înalt al calotei craniene
tr – trichion, punctul de inseråie a pãrului pe frunte
g – glabelã, punctul anterior cel mai proeminent, situat deasupra suturii nazofron-

tale, între cele douã arcade sprâncenoase
op – opistocranion, punctul posterior cel mai îndepãrtat, situat în planul sagital

al capului
eu – eurion, punctul cel mai lateral al peretelui extern al capului
t – tragion, punctul situat deasupra tragusului æi tuberculului supertragic
sa – superauricular
sba – subauricular
tu – tuberculul lui Darwin, pe marginea helixului, în parte superioarã a pavi-

lionului urechii
pa – postauricular
pra – preauricular
n – nasion, punctul de întâlnire a suturii nazofrontale cu linia medio-sagitalã
sn – subnazal, punctul situat în unghiul dintre marginea inferioarã a septului

nazal æi buza superioarã
al – alaria, punctul cel mai lateral al aripii nasului
zy – zygion, punctul cel mai lateral al arcadei zigomatice
pg – pogonion, punctul anterior al simfizei mentoniere 
gn – gnathion, punctul situat pe linia medianã a marginii interioare a mandibulei

Reperele osoase æi tegumentare mai frecvent folosite în cefalometrie



Æublerul (rigla) antropometric – este utilizat la mãsurarea distanåelor liniare drepte ale
capului.

Diametre cefalice utilizate mai frecvent în practicã
– diametrul anteroposterior cefalic maxim cuprins între glabelã æi opistocranion

( g – op)
– diametrul transvers cefalic maxim mãsurat între cele douã eurioane

(eu – eu)
– diametrul vertical auricular este distanåa dintre vertex æi tragion

(v – t)
– înãlåimea morfologicã a feåei este distanåa dintre nasion æi gnathion

(n – gn)
– diametrul bizigomatic este distanåa dintre cele douã zygioane

(zy – zy)
– înãlåimea nasului mãsuratã între nasion æi subnazal

(n – sn)
– lãåimea nasului, distanåa dintre cele douã alarii

(al – al)
– lungimea urechii reprezintã cea mai mare distanåã verticalã a urechii

(sa – sba)
– lãåimea urechii este reprezentatã de cea mai mare distanåã transversalã a urechii         

(pa –  pra)
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Fig. nr. 2.37. Repere osoase æi tegumentare (simbolurile sunt prezentate în text)



Calcularea indicilor cefalometrici
Valorile diametrelor mãsurate pe capul organismului viu pot fi utilizate pentru calcularea

urmãtorilor indici cefalometrici:

Indicele cefalic – este raportul centezimal al diametrului transvers cefalic maxim æi
diametrul anteroposterior cefalic maxim. Formula de calcul este: 

I.C.= diametrul transvers cefalic maxim x 100 / diametrul anteroposterior cefalic maxim. 

Indicele vertico–longitudinal – este raportul centezimal dintre diametrul vertical auri-
cular æi diametrul anteroposterior cefalic maxim. Formula de calcul este:

I.V–L.= diametrul vertical auricular x 100 / diametrul anteroposterior cefalic maxim.

Indicele vertico–transversal – este raportul centezimal dintre diametrul vertical–auri-
cular cefalic æi diametrul transvers cefalic maxim. Formula de calcul este:

I.V–T.= diametrul vertical auricular cefalic x 100  / diametrul transvers cefalic maxim.

Indicele facial – este raportul centezimal dintre înãlåimea morfo-
logicã a feåei æi diametrul bizigomatic. Formula de calcul este:

I.F.= înãlåimea morfologicã a feåei x 100 / diametrul bizigomatic.

Indicele nazal – este raportul centezimal dintre lãåimea nasului æi
înãlåimea nasului. Formula de calcul este:

I.N.= lãåimea nasului x 100 / înãlåimea nasului.

Indicele auricular – este raportul centezimal dintre lãåimea
urechii æi lungimea urechii. Formula de calcul este:

I.A.= lãåimea urechii x 100 / lungimea urechii.

Clasificarea tipurilor de cap æi faåã 
Indicele cefalic caracterizeazã forma generalã a capului vãzut din norma verticalã (de

sus). Conform indicelui cefalic, capetele pot fi:
– dolicocefale (alungite æi înguste);
– mezocefale (mijlocii);
– brahicefale (scurte æi late).

Indicele cefalic încadreazã valoric tipul de cap astfel:

Bãrbaåi Femei
Dolicocefal x – 75,9 72,0 – 76,9
Mezocefal 76,0 – 80,9 77,0 – 81,9
Brahicefal 81,0 – 85,4 82,0 – 86,4
Hiperbrahicefal 85,5 –  x 86,5 – x

Indicele vertico–longitudinal oferã relaåii asupra înãlåimii capului vãzut din norma la-
teralã (din profil). Conform acestui indice, capetele se clasificã în:

– chamecefale (joase);
– ortocefale (mijlocii);
– hipsicefale (înalte).
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Fig.  nr.2.39.
Cap brahicefal

Fig. nr.2.38.
Distanåele n-gn æi zy-zy



Indicele vertico–longitudinal încadreazã valoric tipul de cap astfel:

Chamecefal x       – 57,9
Ortocefal 58,0  – 62,9
Hipsicefal 63,0  –     x

Indicele vertico–transversal oferã relaåii asupra înãlåimii capului vãzut din norma occi-
pitalã (din spate). Conform acestui indice, capetele se clasificã în:

– tapeinocefale (joase);
– metriocefale (mijlocii);
– acrocefale (înalte).

Indicele vertico–transversal încadreazã valoric tipul de cap astfel:

Tapeinocefal x      –  78,9
Metriocefal 79,0  –  84,9
Acrocefal 85,0  –      x

Indicele facial caracterizeazã tipurile de faåã astfel:
– euriprosope ( feåe late æi joase);
– mezoprosope (mijlocii);
– leptoprosope (feåe alungite æi înalte).

Indicele facial încadreazã valoric tipul de faåã astfel:

Bãrbat Femeie
Hipereuriprosop x – 78,9 x  – 76,9
Euriprosop 79,0 – 83,9 77,0 – 80,9
Mezoprosop 84,0 – 87,9 81,0 – 84,9
Leptoprosop 88,0 – 92,9 85,0 – 89,9
Hiperleptoprosop 93,0 –  x 90,0 –  x
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Fig. nr. 2.40.
Tipul morfologic
facial euriprosop.

De obicei, acestui tip
morfologic facial i se

asociazã o arcadã
maxilarã lãrgitã,

dizarmonie
dento-maxilarã
cu înghesuire,

æi ocluzie
adâncã acoperitã.



Indicele nazal grupeazã tipurile de nas în:
– leptorhine (nasuri alungite æi înguste);
– mezorhine (mijlocii);
– chamerhine (nasuri scurte æi late).

Indicele nazal încadreazã tipul de nas astfel:

Hiperleptorhin x     –  54,9
Leptorhin 55,0 – 69,9
Mezorhin 70,0 – 84,9
Chamerhin 85,0 – 99,9
Hiperchamerhin 100,0 –     x

Acestor indici li se pot adãuga æi alte observaåii care rezultã  din examenul direct al capu-
lui. Examenul capului din norma lateralã (de profil) analizeazã æi înãlåimea, direcåia æi pro-
filul frunåii (Fig. nr. 2.42.), profilul nasului (convex, drept, concav) (Fig. nr.2.43.), mãrimea
æi forma buzei dermice superioare æi inferioare, conturul bãrbiei æi direcåia marginii infe-
rioare a mandibulei.
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Fig. nr. 2.41.
Tipul morfologic

facial leptoprosop.
De obicei, acestui tip
morfologic facial i se
asociazã micæorarea

transversalã a bazelor
apicale, înghesuiri
dentare coronare æi
radiculare, ocluzie

normalã din punct de
vedere vertical sau

deschisã
(infraocluzie).

Fig. nr. 2.42. Tipuri de profil al frunåii: plat, bombat æi teæit



Stabilirea simetriei feåei æi a tipului de profil facial
Utilizând examinarea din norma frontalã æi lateralã, se pot stabili cu precizie simetria

feåei æi tipul de profil facial. Metoda foloseæte examenul indirect, pe fotografii – faåã æi
profil – ale individului investigat.

Examinarea în norma frontalã a feåei stabileæte simetria între cele trei etaje ale feåei
(frontal, nazal, mandibular) sau simetria dreapta-stânga (de regulã, existã simetrie faåã de
linia medianã, dar forme variate de asimetrie pot fi observate dacã se analizeazã detalii
structurale ale feåei). 

Analiza din norma frontalã a feåei pe o fotografie se realizeazã prin trasarea unor linii
orizontale, paralele prin punctele: trihion, nasion, nazo-spinalis (situat pe spina nazalã ante-
rioarã) æi gnation. Faåa apare împãråitã în trei etaje: superior sau frontal, mijlociu sau nazal
æi inferior sau mandibular (Fig. nr.2.45. ).

106 EREDITATEA CARACTERELOR UMANE

Fig. nr. 2.43. Tipuri de profil al nasului

Fig. nr. 2.44. Baza nasului

Linia de contur a nasului:
dreaptã æi convexã

Mãrimea nasului:
– normal (IN = 50);
– mic (cu rãdãcinã

înaltã, linie de con-
tur scurtã, vârful
orientat în sus);

– mare (cu rãdãcinã
profundã, linie de
contur lungã æi vârf
proeminent).

În mod normal,
lãåimea nasului

reprezintã circa 70%
din înãlåimea

nasului.



În cazul unei dezvoltãri normale, simetrice a feåei, cele trei etaje faciale sunt propor-
åionale. La adult, în cazul unei mãriri sau micæorãri a unuia dintre etaje, apare asimetria feåei.

Examinarea fotografiei în norma lateralã evidenåiazã linia de înscriere a profilului
facial între punctele nasion æi gnation, fãcând abstracåie de linia nasului.

Prelucrarea fotografiei de profil se face folosind relaåiile Simon, Dreyfus æi Schwarz.

Simon – traseazã pe fotografia de profil douã drepte perpendiculare:
1. planul orizontal de la Frankfurt între porion (p – punctul cel mai înalt situat pe mar-

ginea superioarã a conductului auditiv extern) æi orbital (or – punctul inferior al orbitei);
2. perpendiculara pe planul orizontal de la Frankfurt dusã din orbital (planul orbito-frontal).
Interpretare: la adultul cu profil normal, perpendiculara dusã din orbital pe planul ori-

zontal de la Frankfurt trece prin craniu, comisura labialã æi gnathion; conturul bãrbiei este
situat înaintea acestei perpendiculare.

Dreyfus – introduce o verticalã care trece prin nasion æi este paralelã cu perpendiculara
dusã prin orbital (planul nazo-frontal). Între cele douã planuri apare câmpul facial de profil (KPF).

Interpretare: în mod normal, în acest câmp sunt situate subnazalul æi marginea anterioarã
a buzei superioare (în mod normal tuberculul buzei superioare se gãseæte cu 2-3 mm ante-
rior celui al buzei inferioare).

Schwarz – introduce o nouã linie, numitã tangenta buzelor, care merge de la subnazal la
pogonion. Aceastã dreaptã prelungitã înainte intersecteazã planul nazo-frontal, formând cu
acesta un unghi cu valoare medie de 10°.  Fig. nr. 2.47. prezintã profilul labial.
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Fig. nr. 2.45. Etajele feåei observate din norma frontalã pe fotografie

trichion

glabelã

subnazal

gnathion

Fig. nr. 2.46. Analiza feåei pe
fotografie din norma lateralã

p = porion
or = orbital
n = nasion
sn = subnazal
pog = pogonion
gn = gnathion
H = orizontala de la Frankfurt
Po = planul orbital al lui Simon
Pn = planul nazal al lui

Dreyfus
KPF = câmp facial de profil

p

sn

KPF

Po Pn

pog

n
H

or

gn



De la profilul normal pot fi observate abateri care determinã dizarmonia de profil.
Cauzele acestor abateri sunt variate, în marea lor majoritate fiind condiåionate genetic (de
exemplu, prognatismul mandibular este condiåionat autozomal dominant) (Fig. nr.2.48.).

Alcãtuirea morfogramei
Individul este o realitate unicã pe care conceptul de tip constituåional trebuie sã o abor-

deze æi sã o încadreze cât mai clar, cu precizie. 
În acest sens, reprezentãrile grafice, morfogramele, dau imaginea imediatã a mãsurãto-

rilor absolute æi relative ale individului în raport cu mediile corespunzãtoare din populaåia
cãreia îi aparåine. Morfograma permite aprecierea gradului de creætere æi dezvoltare cranio-
facialã æi somaticã a individului investigat, precum æi modificãrile de vârstã ale formei cor-
porale. Devierile fiecãrui individ faåã de normalitatea medie sunt admise pentru anumite
valori, care se înscriu în limitele variabilitãåii umane normale.

Alcãtuirea morfogramei necesitã hârtie milimetricã, pe care se traseazã pe orizontalã va-
lorile indicilor calculaåi, iar pe verticalã valoarea + sau – posibilã faåã de valoarea medie
reprezentatã pe linia 0 (Fig. nr.2.49.).
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Fig. nr. 2.48. 
Dizarmonii de profil

ereditare
– profil convex: sn se aflã

în spatele planului Pn,
gn este situat în spatele
planului Po.

Diagnostic: retrognaåie
maxilarã moderatã æi
retrognaåie mandibularã
accentuatã.
– profil concav: sn situat

anterior de Pn, gn situat
anterior de Po.

Diagnostic: prognaåie
maxilarã uæoarã, prognaåie
mandibularã accentuatã.

Fig. nr. 2.47.
Analiza profilului

labial
T = tangenta buzelor
sto = stomion, punctul
de contact bilabial
Ls = punctul labial
superior
Li = punctul labial
inferior

procheilie superioarã
æi inferioarã

retrocheilie superioarã
æi inferioarã



În concluzie, morfograma poate fi definitã
drept o reprezentare graficã a mãsurãtorilor æi
indicilor cefalometrici æi somatometrici ai unui
individ, având aspectul unei linii frânte, osci-
lând de o parte sau alta a grilei standard (valo-
rile medii din populaåie). Valoriile medii de
referinåã aparåin unui lot populaåional cu
aceeaæi vârstã æi acelaæi sex cu subiectul inves-
tigat.

Devierile mai mici sau mai mari  faåã de
medie ale morfogramei  descriu subiectul inves-
tigat drept armonic sau dizarmonic.

Dezvoltarea anormalã a extremitãåii cefalice
este observatã în multe sindroame condiåionate
genetic (sindromul Pierre-Robin, sindromul
Treacher- Collin, sindromul Crouzon etc.).

Cefalometria este utilizatã pentru:
– aprecierea creæterii æi dezvoltãrii cranio-faciale în funcåie de vârstã æi sex, utilã în trata-

mentul ortodontic;
– testarea paternitãåii în medicina legalã, ætiut fiind cã unele caractere somatice se moæte-
nesc;

– reconstituirea formelor vechi în antropologie pe baza resturilor osoase descoperite;
– reconstituirea  unor pãråi ale corpului distruse accidental în tratamentele chirurgicale

plastico-reparatorii.

Aplicaåii practice 
– se va examina fizic extremitatea cefalicã a unui coleg æi se vor realiza mãsurãtori

åinând cont de reperele osoase æi tegumentare descrise în lucrare;
– fiecare student îæi va calcula indicii cefalometrici æi din tabele îæi va gãsi particula-

ritãåile tipului constituåional;
– valorile individuale obåinute vor fi reprezentate grafic în morfogramã.
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Fig.nr. 2.49. Morfograma unui student în
vârstã de 20 de ani (T reprezintã talia

exprimatã în cm).
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Obiectivul lucrãrii:

evidenåierea, analiza æi interpretarea configuraåiei dermatoglifelor digito-palmare.

Definiåie:

Dermatoglifele sunt creste epidermice prezente pe suprafaåa degetelor, palmelor æi
plantelor. Configuraåia dermatoglificã se constituie în viaåa intrauterinã æi se menåine
aceeaæi în tot cursul vieåii. 

Dermatoglifologia este ætiinåa care se ocupã cu studiul configuraåiilor crestelor dermice æi
ale pliurilor de flexie digito-palmo-plantare. (gr.: dermatos = piele; gliphein = a grava, a sãpa)

Ereditatea dermatoglifelor:

Dermatoglifele sunt caractere somatice, mãsurabile (metrice), cu determinism poligenic,
influenåate de mediu. 

Ele se transmit pe compartimente topografice, respectându-se legea alternanåelor obli-
gatorii (anexe pag. 159).

Tehnica analizei dermatoglifelor:

Material necesar:
- lupã de mânã, cu o putere de mãrire de 3 - 5 ori;
- tuæ tipografic sau cernealã hidrosolubilã;
- rulou de cauciuc, placã de sticlã, hârtie;
- riglã, raportor.

Metode de lucru:
Metoda directã de examinare a dermatoglifelor palmare presupune observarea directã a

configuraåiei crestelor dermice æi a pliurilor de flexie, cu ajutorul lupei de mânã.
Metoda indirectã de examinare a dermatoglifelor palmare se realizeazã prin înregis-

trarea amprentelor palmare, pe hârtie.

Mod de lucru

1. Pe o placã de sticlã (groasã de aproximativ 5 mm, cu o suprafaåã de aproximativ 50 cm2),
se aplicã tuæ tipografic (cernealã hidrosolubilã), care se întinde cu ajutorul ruloului de cau-
ciuc într-o peliculã finã æi uniformã;

2. Peste aceastã peliculã de tuæ, se aplicã palmele pacienåilor, presându-se pe toatã suprafaåa
lor, pentru a se impregna bine æi uniform cu tuæ; 

3. Dupã impregnare, palmele se aplicã pe foaia de hârtie; 
4. Pentru evitarea erorilor se recolteazã mai multe serii de amprente, de la acelaæi subiect;
5. Amprentele astfel recoltate se analizeazã din punct de vedere calitativ æi cantitativ cu aju-

torul lupei de mânã.
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LUCRAREA PRACTICÃ 6:  Studiul dermatoglifelor



Analiza æi interpretarea dermatoglifelor digito-palmare:

1. Analiza calitativã a configuraåiilor crestelor dermice æi a pliurilor de flexie pre-
supune parcurgerea urmãtoarele etape:

La nivel digital se stabilesc:
– prezenåa, pozitia æi numãrul de triradii.
Triradiul reprezintã locul de intersecåie a trei direcåii diferite de orientare
a crestelor dermice (Fig. nr. 2.50.);
– configuraåia crestelor dermice digitale (arc, buclã, verticil).

Arcul (A) (engl. arch) = nu are triradii; crestele dermice
pornesc dintr-o parte a degetului æi se terminã la nivelul
celeilalte pãråi a degetului respectiv (Fig. nr. 2.51.).   
Bucla (L) (engl. loop) = are un singur triradiu prezent
pe partea opusã a deschiderii buclei; crestele dermice
pornesc æi se reîntorc pe aceeaæi parte a degetului (Fig.
nr. 2.52.).

Verticilul (W) (engl. whorl) = prezintã douã triradii între care crestele
dermice descriu un traseu circular, concentric sau spiralat (Fig. nr. 2.53.)

– formula digitalã individualã. 
Formula digitalã individualã se exprimã sub
forma unei fracåii, la care, la numãrãtor, se indicã,
prin simboluri, configuraåiile crestelor dermice
digitale de la mâna dreaptã, iar la numitor con-
figuraåiile crestelor dermice digitale de la mâna
stângã, începând de la police cãtre auricular;

Ex. : F.D. = AALLWW / ALWWAL
– tipul constituåional digital individual (T.C.D.): monomorf, dimorf, trimorf.
Tipul constituåional monomorf prezintã aceeaæi configuraåie a crestelor dermice digi-
tale, la nivelul tuturor celor zece degete (arcuri, bucle, verticile)
Ex. F.D. = LLLLL / LLLLL  = T.C.D. monomorf
Tipul constituåional dimorf prezintã, asociate, câte douã configuraåii diferite ale
crestelor dermice digitale (A+L; L+W; A+W)
Ex. F.D. = LLALL / LLLLLA = T.C.D. dimorf
Tipul constituåional trimorf prezintã, asociate, în proporåii variabile, la nivelul celor
10 falange, toate tipurile de configuraåii ale crestelor dermice (A+L+W) 
Ex. F.D. = LWLAL / LAWLL = T.C.D. trimorf.

La nivel palmar se stabileæte:
– poziåia celor 13 compartimente (sau sectoare) ale regiunii palmare propriu-zise.
Compartimentele 1,6,8,10 si 12 sunt poziåionate la nivelul bazei degetelor: police (1),

auricular (6), inelar (8), medius (10) æi, respectiv, index(12).
Compartimentul 2 este situat la nivelul regiunii cuprinse între æantul longitudinal æi baza

metacarpului  5.
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Fig. nr. 2.50.
Triradiu

Fig. nr. 2.51.
Arc (A)

Fig. nr. 2.52.
Buclã (L)

Fig. nr. 2.53.
Verticil (W) concentric æi spiral



La nivelul marginii ulnare a palmei, în regiunea hipotenarã, dinspre proximal spre distal,
se gãsesc compartimentele 3,4 si 5, poziåionate astfel:

– compartimentele 3 æi 4, în regiunea hipotenarã, proximal de punctul de intersecåie din-
tre pliul palmar transvers distal æi marginea ulnarã a palmei, compartimentul 3 fiind
poziåionat în jumãtatea proximalã a acestei regiuni, iar compartimentul 4 în jumãtatea
distalã a acesteia;

– compartimentul 5 este situat în regiunea hipotenarã, distal de punctul de intersectie
dintre pliul palmar transvers distal æi marginea ulnarã a palmei. 

Compartimentele 7, 9, 11 æi 13 corespund spaåiilor interdigitale: auricular-inelar (7),
inelar-medius (9), medius-index (11) æi, respectiv, index-police (13).

– prezenåa æi poziåia triradiilor subdigitale (a, b, c, d). 
Triradiile subdigitale, în numãr de patru, poziåionate la nivelul regiunii subdigitale, se

evidenåiazã astfel: triradiul a – la baza indexului; triradiul b - la baza mediusului; triradiul
c – la baza inelarului; triradiul d – la baza auricularului.

– poziåia triradiului axial palmar (t).
Triradiul axial palmar este localizat, în axul longitudinal al palmei, între eminenåa tenarã

æi hipotenarã. 
– poziåia pliurilor palmare principale.
Pliurile palmare principale sunt în numãr de trei:
– pliul longitudinal (PL) – care are originea între police æi index, delimiteazã eminenåa

tenarã æi se orienteazã cãtre articulaåia mâinii;
– pliul palmar transvers distal (PPTD) – are aceeaæi origine cu PL, se pierde în eminenåa

hipotenarã, fãrã a atinge marginea ulnarã a palmei; 
– pliul palmar transvers proximal (PPTP) – porneæte de sub baza indexului æi se terminã

la nivelul marginii laterale ulnare a palmei. 
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Tenar

Hipotenar

Fig. nr. 2.54. Arii palmare: hipotenarã æi tenarã; triradii subdigitale a, b, c,d
Pliul longitudinal PL, pliul palmar transvers proximal (PPTP), pliul palmar distal (PPTD)



2. Analiza cantitativã a dermatoglifelor digito-palmare presupune parcurgerea urmã-
toarele etape:

La nivel digital:
– se traseazã liniile centro-deltice;

Linia centro-delticã (l.c.d.) = linia care uneæte centrul triradiului cu centrul configu-
raåiei crestelor dermice digitale, la nivelul degetului studiat; 

– se determinã numãrul de creste dermice intersectate de liniile centro-deltice, la
nivelul tuturor degetelor;

– se calculeazã numãrul total de creste dermice digitale pentru cele zece degete (prin
însumarea valorilor absolute, determinate anterior), precum æi numãrul mediu de
creste dermice per deget (prin împãråirea sumei obåinute la 10);

– se comparã valorile obåinute cu valorile standard.
Valorile normale ale numãrului total de creste dermice digitale sunt:

– la femei:  127-130;
– la bãrbaåi: 135-150.

La nivel palmar:
– se traseazã segmentele ab, bc, cd æi ad (corespunzãtoare centrelor triradiilor sub-

digitale abcd);
– se determinã numãrul de creste dermice intersectate de fiecare segment;
– se determinã numãrul total æi numãrul mediu de creste dermice din regiunea pal-

marã superioarã (prin însumarea valorilor absolute obåinute anterior, pentru cele
douã palme);

– se calculeazã valoarea Indicelui Cummins;
Indicele Cummins (I.C.), denumit æi indice de transversabilitate, reprezintã suma
ariilor în care se terminã liniile palmare principale. 
Valoarea indicelui Cummins se calculeazã dupã formula:

Ex: I.C. = A3+B5+C9+D9 = 26

Valorile normale ale I.C. sunt cuprinse între 27 æi 29. 
Valorile mai mari de 29 indicã orizontalitatea crestelor dermice palmare, iar cele
mai mici de 27 indicã verticalitatea acestora.

– se calculeazã valoarea unghiului Penrose. 
Unghiul Penrose reprezintã unghiul format între centrele triradiilor a,t æi d (< atd)
Valoarea normalã a unghiului atd este mai micã de 45o. Daca valoarea unghiului atd
este cuprinsã între 45 æi 56o, se considerã poziåia triradiului axial palmar în t’, iar
dacã este mai mare de 56o, se considerã poziåia triradiului axial palmar în t’’.

Rezultatele obåinute în urma efectuãrii analizei complete a dermatoglifelor digito-
palmare se comparã cu valorile standard determinate pentru zona noastrã geograficã.

Anomalii ale dermatoglifelor digito-palmare

Deviaåiile de la aspectul normal al dermatoglifelor includ: 
– pliuri de flexie neobiænuite (æanåul simian sau pliul palmar transvers unic)

(Fig.nr. 2.55.);
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– figuri atipice ale crestelor dermice digitale
(Fig. nr. 2.56.);

– variaåii ale numãrului de creste dermice; 
– figuri ale crestelor dermice în arii palmare

în care puåine persoane le prezintã;
– absenåa sau dislocaåia de triradii subdigitale

(Fig. nr. 2.57.)
– triradii axiale palmare distale

Trebuie precizat cã nu existã o anomalie der-
matoglificã particularã care sã nu fie observatã æi în
populaåia normalã, de aceea este necesar sã se com-
pare frecvenåa anomaliei respective la pacienåii
investigaåi cu cea din populaåia generalã.

Importanåa studiului dermatoglifelor:

– examinarea dermatoglifelor constituie o metodã de explorare paraclinicã în practica
medicalã (medicinã legalã, criminalisticã, expertizã heredo-biologicã pentru stabilirea filia-
åiei genetice) æi în investigaåia socio-antropologicã.

Bibliografie:
1. Severin Emilia (1998) – Genetica anomaliilor dento-maxilare la om, Editura Scripta, pag. 25-27.

2. Åurai C., Ioan L.C. (1979) – Amprentele papilare, Editura Medicalã, pag. 30-31, 40-42.

Web site: http://users.breathemail.net/chiro/chiro/dermatoglyphics.htm.
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Fig. nr. 2.55. Æanåul simian în cazul
sindromului Down

Fig. nr. 2.57. Absenåa triradiului subdigital c

Fig. nr. 2.56. 
Figuri atipice ale crestelor

dermice digitale
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Întrebãri la care litera de rãspuns corect desemneazã propoziåii:
A – adevãrate B – false

1. Genotipul este rezultatul vizibil al interacåiunii ereditate-mediu.
2. Alelele sunt formele sub care poate exista o genã de pe un locus dat.
3. Caracterul dominant este caracterul pe care îl exprimã heterozigoåii.
4. Un acelaæi fenotip poate fi condiåionat de mai multe genotipuri.
5. În cazul unui caracter simplu, descendenåii unui cuplu heterozigot pot avea doar douã

fenotipuri în proporåii egale.
6. Purtãtorul este membrul unei familii care are alela mutantã în genotip, dar nu o

exprimã fenotipic.
7. Segregarea reprezintã separarea æi migrarea alelelor în gameåi diferiåi în timpul

meiozei.
8. Dermatoglifele reprezintã un caracter mendelian.
9. Probandul este primul membru al unei familii pentru care se alcãtuieæte un arbore

genealogic, fiind suspectat cã ar avea un defect genetic.
10. Caracterele cu distribuåie continuã variazã de la un fenotip extrem la altul fãrã între-

rupere. 
Întrebãri cu un singur rãspuns corect:
1. La ce se referã  raportul de 9 : 3 : 3 : 1 în cazul dihibridãrii ?

A. genotip
B. fenotip
C. gameåii produæi de un organism dihibrid
D. numãrul de generaåii necesare pentru apariåia unui heterozigot

1. Cum explicã meioza cele douã legi ale lui Mendel: segregarea æi asortarea inde-
pendentã?

2. De ce rezultatele lui Mendel în cazul dihibridãrii sunt diferite dacã genele care
determinã caracterele sunt localizate pe acelaæi cromozom?

3. De ce caractere autozomal recesive extrem de rare sunt observate mai frecvent în
familiile consangvine?

4. Ce deosebire existã între:
a. autozomal dominant æi autozomal recesiv
b. homozigot æi heterozigot
c. genotip æi fenotip

5. Ce este raportul fenotipic 1 : 2 : 1 ? Dar raportul 3 : 1 ?
6. Cum poate fi determinat genotipul unui individ ? 
7. Ce sunt alelele?
8. Ce este hibridarea?
9. Câte tipuri de gameåi diferite pot fi formate de indivizi cu urmãtoarele genotipuri?

a. AaBB
b. AaBbcc
c. AaBbCcDdEe

10. Ce diferenåe existã între caracterele umane simple æi cele complexe?

Intrebãri recapitulative

TOPIC TEST



2. Genetica se ocupã cu studiul ereditãåii:
A. caracterelor interesante
B. tuturor caracterelor
C. bolilor umane
D. caracterelor biologice

3. Fiul unui cuplu crede cã a fost adoptat. El comparã grupa sa sangvinã cu a pãrinåilor
sãi (mama are grupã A, tatãl are grupã AB). Ce grupã de sânge ar trebui sã aibã bãiatul ca
sã-i confirme suspiciunea ?

A. grupã A
B. grupã AB
C. grupã O
D. grupã B

4. Dudu nu simte gustul amãrui al PTC, dar mama æi tatãl lui sunt gustãtori PTC. Ce
genotipuri au pãrinåii ?

A. GG x Gg
B. GG x GG
C. GG x gg
D. Gg x Gg

5. Un bãrbat æi o femeie îæi doresc sã aibã împreunã un copil, dar amândoi sunt purtãtori
ai genei βs. Ce probabilitate existã ca în descendenåa lor sã aparã copii bolnavi ?

A. 50%
B. 100%
C. 25%
D. 0

6. În 1944 Charlie Chaplin a fost chemat în faåa instanåei de o tânãrã actriåã, Joan Berry
care-l acuza cã nu recunoaæte paternitatea copilului ei. Copilul era de grup sangvin B, mama
copilului era de grup sangvin A, iar Chaplin era de grup O. Din ceea ce ætiåi despre eredi-
tatea grupelor sangvine, ar fi putut Chaplin sã fie tatãl acestui copil? (la vremea respectivã,
în California nu era admis ca probã testul grupei sangvine. Chaplin a fost obligat sã întreåinã
copilul)

A. da, grupa sa sangvinã nu-i exclude paternitatea copilului
B. nu, grupa sa sangvinã exclude paternitatea copilului
C. posibil, testul grupei sangvine în sistemul ABO nu este concludent
D. în acest caz sunt necesare æi alte teste

7. În populaåiile de albi din Europa æi America s-a observat cã din cãsãtoriile între doi
genitori, unul cu firul de pãr drept æi celãlalt cu firul de pãr creå, apar copii cu firul de pãr
ondulat. Dacã doi indivizi cu pãrul ondulat se cãsãtoresc, ce raport fenotipic s-ar putea
prevedea printre descendenåii lor ?

A. 3 ondulat : 1 drept
B. 3 creå: 1 ondulat
C. 1 creå: 1 ondulat
D. 1 creå: 2 ondulat : 1 drept

8. Dacã o femeie cu daltonism se cãsãtoreæte cu un bãrbat normal, ce fenotipuri ar putea
avea copiii lor, ætiut fiind cã daltonismul este condiåionat de o alelã mutantã recesivã plasatã
pe cromozomul X (Xq28) ?

A. toåi copiii lor vor fi daltoniæti
B. toate fetele vor fi daltoniste æi toåi bãieåii normali
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C. toate fetele vor fi purtãtoare æi toåi bãieåii vor fi daltoniæti
D. jumãtate dintre fete vor fi purtãtoare, jumãtate homozigote normale, toåi bãieåii

vor fi normali
9. Hemofilia este o tulburare geneticã observatã în familiile regale din Europa încã din

timpul reginei Victoria a Angliei, care era purtãtoare. Nepoata ei, Alexandra, s-a mãritat cu
Nicolae al II-lea, ultimul împãrat al Rusiei. Alexandra era purtãtoare a genei pentru
hemofilie; Nicolae era sãnãtos. Fiul lor, åareviciul Alexis, avea hemofilie. Alexis æi toate
cele patru surori ale sale au fost împuæcaåi în anul 1918 (hemofilia este condiåionatã recesiv
legatã de cromozomul X, Xq28). Ce fenotip æi genotip posibil avea Anastasia. sora lui
Alexis, despre care se crede cã a supravieåuit ?

A. era normalã, dar purtãtoare
B. era bolnavã, homozigotã
C. era bolnavã, heterozigotã
D. nu se poate preciza

10. Analizaåi arborele genealogic urmãtor æi identificaåi tipul de transmitere al defectu-
lui genetic în familia respectivã.

11. Care dintre urmãtoarele sisteme genetice este cel mai important în determinarea com-
patibilitãåii mamã-fãt ?

A. ABO
B. Rh
C. MNS
D. sistemul haptoglobinelor

12.  O femeie de grup sangvin A, MN æi Rh+ are un copil cu grup sangvin O, N, æi Rh-.
Un tatã posibil are grup sangvin A, N æi Rh+. Rezultatele testelor exclud paternitatea ?

A. nu, bãrbatul poate fi: AO, NN æi RHD/RHd
B. da, bãrbatul nu poate fi decât AA, NN æi RHD/RHD
C. da, un bãrbat cu Rh+ este exclus sã aibã un copil cu Rh-
D. da, un bãrbat cu grup sangvin A nu poate avea copil cu grup sangvin O

13.Unul dintre urmãtorii termeni nu se referã la dermatoglife:
A. buclã
B. arc
C. triradiu
D. leptoprosop

14. Anemia moderatã alfa-thal minor (-- / αα) este întâlnitã frecvent printre asiaticii din
sud-estul continentului. Care dintre descendenåii posibili ai unor genitori asiatici hete-
rozigoåi vor avea cea mai gravã formã de anemie alfa-thal ?

A. -- / --
B. -- /  αα
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A. autozomal dominant
B. X linkat recesiv
C. autozomal recesiv
D. X linkat dominant
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C. αα / --
D. αα / αα

15. Hb Bart are afinitate mare pentru O2 dar nu-l cedeazã în åesuturi, consecinåa fiind
apariåia edemului generalizat æi moartea intrauterinã sau curând dupã naætere (Hydrops
fetalis). Care dintre urmãtoarele combinaåii de lanåuri polipeptidice formeazã aceastã hemo-
globinã patologicã?

A. α2β2
B. γ4
C. α2δ2
D. α2γ2

16. Eritroblastoza fetalã apare în cazul:
A. incompatibilitãåii Rh dintre mamã-fãt
B. incompatibilitatea donor-receptor în transfuziile de sânge
C. transcripåia PAX – factor mutagen
D. factor de creætere fibroblastic – factor de recepåie

17. O mutaåie specificã a genei beta a globinei umane este observatã în:
A. obezitate
B. polipoza intestinalã familialã
C. anemia falciformã
D. deficienåa α-1 antitripsinei

18. Unele afecåiuni autozomal recesive au o prevalenåã mare în populaåie, chiar dacã une-
ori sunt fatale (sicklemia la africani, fibroza chisticã la europeni). Care dintre urmãtoarele
explicaåii ale acestui fenomen este cea mai plauzibilã ?

A. consangvinitatea
B. o ratã mare a mutaåiei într-o populaåie specificã
C. avantajul selectiv conferit de starea de heterozigoåie
D. avantajul selectiv al indivizilor homozigoåi normali

19. Care dintre urmãtoarele caracteristici nu ajutã la diferenåierea unui caracter auto-
zomal dominant de unul autozomal recesiv?

A. prezenåa consangvinitãåii
B. proporåia de descendenåi afectaåi în fiecare generaåie
C. distribuåia pe sexe a indivizilor afectaåi
D. expresia fenotipului clinic în generaåiile succesive ale unei familii

20. Care dintre urmãtoarele caracteristici nu aparåine talasemiei majore ?
A. transmitere autozomal dominantã
B. heterogenitate geneticã
C. hiperdezvoltare a maxilarelor
D. splenomegalie 

Întrebãri la care litera de rãspuns corect grupeazã cifrele dupã cum urmeazã:
A – 1,2,3; B – 1,3; C – 2,4; D – 4; E – 1,2,3,4.
1. Dintr-o cãsãtorie se naæte un copil cu o formã de anemie hemoliticã severã HbSβ-thal.

Ce genitori poate avea acest copil ?
1. heterozigot cu HbSA
2. homozigot cu HbSS
3. heterozigot β-thal / β-A
4. homozigot β-thal / β-thal
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2. Pe ce cromozomi se gãsesc genele implicate în sinteza lanåurilor globinice umane?
1. 9
2.11
3.21
4.16

3. Care dintre urmãtoarele mecanisme este implicat cel mai probabil în producerea unui
arbore genealogic în care existã un singur individ afectat fãrã vreo istorie familialã a unei
tulburãri genetice anterioare?

1. o afecåiune autozomal dominantã cu penetranåã 80%
2. o afecåiune autozomal recesivã
3. o afecåiune recesivã legatã de cromozomul X
4. noi mutaåii pentru o afecåiune autozomal dominantã

4. Ereditatea multifactorialã se deosebeæte de ereditatea mendelianã prin:
1. condiåionare poligenicã
2. condiåionare monogenicã
3. influenåatã de mediu
4. neinfluenåatã de mediu

5. Un bãrbat cu urechi roæietice a venit la un consult genetic. Geneticianul a construit un
arbore genealogic pe care l-a analizat æi a tras urmãtoarele concluzii: în familia bãrbatului,
urechile roæietice sunt un caracter ereditar condiåionat monogenic. Mama bãrbatului respectiv
æi una dintre surorile sale au urechi roæietice, dar tatãl, fratele æi alte douã surori au urechi
normale. Bãrbatul æi soåia sa (are urechi normale) au æapte copii, dintre care patru bãieåi æi trei
fete. Doi bãieåi æi douã fete au urechi roæietice. Ce tip de caracter reprezintã urechile roæietice?

1. tipic autozomal recesiv
2. dominant legat de cromozomul X
3. recesiv legat de cromozomul Y
4. tipic autozomal dominant

6. Un bãrbat care are o alelã pentru un caracter legat de cromozomul X este:
1. homozigot
2. heterozigot
3. holozigot
4. hemizigot

7. Hemofilia umanã se datoreazã unei gene mutante de pe cromozomul X. Care vor fi
rezultatele unei cãsãtorii între o femeie normalã (nepurtãtoare) æi un bãrbat hemofilic?

1. 50% dintre fiice sãnãtoase æi 50% dintre fii hemofilici
2. 100% fii sãnãtoæi æi 50% fiice hemofilice
3. 100% fiice sãnãtoase æi 100% fii purtãtori
4. 100% fiice purtãtoare æi 100% fii sãnãtoæi

8. Femeile au ca gonozomi XX, iar bãrbaåii au ca gonozomi XY. Care dintre bunicii unui
bãrbat nu  i-au transmis genele de pe cromozomul  Y?

1. mama tatãlui
2. tatãl mamei
3. mama mamei
4. tatãl tatãlui
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9. Sã considerãm trei gene independente: B= brahidactilie (degete scurte) æi b= alela sa
recesivã, normalã; P= polidactilie (degete supranumerare) æi p= alela sa recesivã, normalã;
S= sindactilie (degete fuzionate) æi s= alela sa recesivã, normalã. Care este probabilitatea ca
un descendent al cuplului BPS / bps  x  BPS / bps sã aibã degetele normale?

1. 3/4
2. 3/16
3. 27/64
4. 1/64

10. Prognatismul mandibular adevãrat se transmite autozomal dominant. Ce fenotipuri
vor avea descendenåii unui cuplu în care genitorii au prognatism mandibular?

1. toate fiicele vor fi prognate æi toåi fiii normali
2. fiice æi fii normali
3. toate fiicele normale æi toåi fiii prognaåi
4. fiice æi fii prognaåi
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TOPIC TEST – RÃSPUNSURI

Adevãrat / Fals
1.B 2.A 3.A 4.A 5.B 6.B 7.A 8.B 9.A 10.A

Alegere unicã
1.B 2.D 3.C 4.D 5.C 6.B 7.D 8.C 9.A 10.A
11.B 12.A 13.D 14.A 15.B 16.A 17.C 18.C 19.C
20.A

Alegere multiplã
1.B 2.C 3.D 4.B 5.D 6.D 7.D 8.A 9.D 10.C 



Obiectivele lucrãrii:

descrierea principalelor momente ale consultaåiei genetice;
evidenåierea utilitãåii consultaåiei genetice în profilaxia medicalã.

Definiåie:

Consultaåia geneticã æi sfatul genetic sunt reprezentate de totalitatea mãsurilor care se iau
în scopul limitãrii rãspândirii bolilor genetice în populaåiile umane.

Scopurile consultaåiei genetice:

– diagnosticarea genopatiilor;
– diagnosticarea heterozigoåilor,  a „purtãtorilor sãnãtoæi” de alelã anormalã recesivã;
– diagnosticarea cromozomopatiilor;
– diagnosticarea fenocopiilor;
– limitarea incidenåei nou-nãscuåilor cu „handicap genetic”.

3

LUCRAREA PRACTICÃ 1:  Consultaåia geneticã

Dezvoltarea explozivã a posibilitãåilor diagnostice æi de tratament din
ultimele decenii a permis elucidarea etiologiei æi mecanismelor patologice
din majoritatea afecåiunilor. Totodatã, a determinat noi clasificãri patogenice
æi a reconsiderat posibilitãåile terapeutice, dintre care unele nu erau nici
mãcar imaginate în urmã cu douã-trei decenii. Toate aceste noi premise nu
au putut ocoli patologia geneticã. Dacã genetica medicalã, în urmã cu trei
decenii, era mai mult un deziderat, privitã ca o posibilitate a medicinii
viitorului, astãzi, graåie noilor tehnologii, genetica æi-a impus locul æi rolul
determinant în practica medicalã. S-au pus la punct metodele de diagnostic,
noile tehnologii, de mare acurateåe (analiza molecularã ADN), a fost carto-
grafiat genomul uman (Human Genom Project), s-au imaginat æi creat
metode terapeutice genetice. O serie întreagã de afecåiuni s-au dovedit a fi
de naturã geneticã æi, de asemenea, s-a relevat predispoziåia geneticã a unor
clase întregi de afecåiuni (boli vasculare, cancer etc.). Dar unul dintre
obiectivele majore ale geneticii medicale îl constituie æi îl va constitui diag-
nosticul precoce æi modalitãåile de prevenåie a bolilor genetice.

IINNTTEEGGRRAARREEAA
CCUUNNOOÆÆTTIINNÅÅEELLOORR

GGEENNEETTIICCEE
ÎÎNN    PPRRAACCTTIICCAA    MMEEDDIICCAALLÃÃ



Circumstanåele în care se solicitã consultaåia geneticã æi sfatul genetic:
– unul dintre membrii cuplului prezintã o afecåiune geneticã;
– cei doi membri ai cuplului sunt sãnãtoæi, dar în familia lor existã unul sau mai mulåi

membri care prezintã o afecåiune geneticã;
– ambii membri ai cuplului prezintã aceeaæi afecåiune geneticã sau afecåiuni asemãnã-

toare (este cazul cuplurilor de surzi, surdo-muåi sau nevãzãtori);
– cei doi membri ai cuplului sunt consangvini;
– în caz de sterilitate a cuplului;
– în caz de avorturi spontane repetate de etiolo-

gie neprecizatã.

Etapele æi metodele consultaåiei genetice:

1. consultaåia geneticã propriu-zisã;
2. elaborarea prognosticului genetic;
3. sfatul genetic.
1. Consultaåia geneticã propriu-zisã parcurge

urmãtoarele etape:
– anamneza;
– examenul clinic general pe aparate æi sisteme;
– investigaåii de laborator, paraclinice si gene-

tice specifice, adaptate fiecãrui caz, la care se
adaugã metodele de diagnostic prenatal;

– completarea fiæei pentru malformaåii conge-
nitale sau boli ereditare;

– reprezentarea graficã a arborelui genealogic
al familiei investigate, cu ajutorul semnelor
convenåionale internaåionale;

– analiza arborelui genealogic:
– stabilirea tipului de afecåiune geneticã (ereditarã sau neereditarã);
– stabilirea modului de transmitere geneticã, în cazul unei boli ereditare.

2. Elaborarea prognosticului genetic presupune:
– calculul riscului genetic în familia studiatã;
– calculul frecvenåei genei patologice în populaåie (prin aplicarea legii Hardy-Weinberg).

3. Sfatul genetic este reprezentat de totalitatea recomandãrilor pe care geneticianul le
oferã  pacientului sau cuplului, în legãturã cu preîntâmpinarea apariåiei unei afecåiuni
genetice ereditare la descendenåi.

Metodele de diagnostic prenatal se clasificã în douã categorii:
– invazive: amniocenteza, biopsia de vilozitãåi coriale, testul α-fetoproteinei, examenul

sângelui fetal, fetoscopia, diagnosticul preimplantatoriu;
– neinvazive: ultrasonografia sau echografia.

Amniocenteza:
– este o metodã de diagnostic prenatal invazivã;
– se efectueazã la femeia gravidã , în sãptãmânile 13-16 de sarcinã.
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Fig. nr. 3.1. Realizarea puncåiei transabdomi-
nale sub ghidaj echografic cu scopul recoltãrii

prin aspiraåie a 2-10 ml de lichid amniotic.



Indicaåii:
– vârsta maternã înaintatã (peste 35 de ani);
– avorturi spontane repetate, de etiologie neprecizatã;
– dupã naæterea unui copil cu diferite anomalii cromozomiale de numãr (sindrom Down

sau trisomie 21) sau de structurã (translocaåii cromozomiale), vor fi investigaåi citoge-
netic obligatoriu ambii pãrinåi;

– dupã naæterea unui copil cu malformaåii congenitale deschise de tub neural (anence-
falie, spina bifida);

– dupã naæterea unui copil cu diferite dismetabolii ereditare.

Tehnica:

Dupã anestezia loco-regionalã abdomino-pelvinã, sub ghidaj echo-
grafic, se efectueazã o puncåie transabdominalã, cu ajutorul unui ac de
puncåie, care se introduce pânã în cavitatea amnioticã (Fig. nr. 3.1. æi 3.2.)

De la acest nivel se recolteazã, prin aspiraåie, 2-10 ml de lichid
amniotic. O datã cu lichidul amniotic, sunt aspirate æi celule descua-
mate de pe suprafaåa embrionului. Lichidul de aspiraåie (lichid amni-
otic+celule embrionare) se centrifugheazã. 

Utilitatea metodei:

– din supernatant (lichidul amniotic), se fac analize biochimice, în scopul decelãrii
unor produæi anormali de metabolism; astfel se dozeazã concentraåia de proteine,
enzime, glucide æi lipide; 

– din sediment (celulele amniotice), se fac culturi celulare, în scopul efectuãrii ana-
lizelor citogenetice (cariotip, test Barr, corpuscul F) æi biochimice;

– având în vedere cã obåinerea unei culturi celulare din celulele amniotice dureazã
aproximativ 2-3 sãptãmâni æi rezultatul analizei întârzie, azi se recomandã analiza
cromozomilor în nucleii interfazici prin tehnica FISH; aceastã tehnicã, mult mai
rapidã, permite diagnosticarea cu succes a anomaliilor cromozomiale;  

– precizarea prenatalã a sexului produsului de concepåie este utilã în cazul bolilor cu
transmitere recesivã legatã de cromozomul X (hemofilie).

Dezavantaje:

– este o metodã invazivã, traumatizantã, atât pentru mamã, cât æi pentru produsul de
concepåie; 

– riscul de avort al metodei este de 1%. 

Biopsia de vilozitãåi coriale
– este o metodã de diagnostic prenatal invazivã;
– se efectueazã la femeia gravidã , în sãptãmânile 8-10 de sarcinã.

Tehnica:

Dupã anestezia loco-regionalã abdomino-pelvinã, sub control echo-
grafic, cu ajutorul unui cateter introdus transabdominal sau transcervical,
se recolteazã prin aspiraåie fragmente de citotrofoblast, care din punct de
vedere genetic sunt identice cu celulele embrionare (Fig. nr. 3.3.).

Din fragmentele recoltate se fac culturi celulare, care se utilizeazã în
continuare, în scopul efectuãrii unor analize citogenetice æi biochimice.
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Fig. nr. 3.2.
Amniocentezã

Fig. nr. 3.3.
Recoltare de vilozitãåi



Avantaje:

– metoda este mai puåin traumatizantã, atât pentru mamã, cât æi pentru embrion;
– se poate efectua mai devreme.

Testul αα  - fetoproteinei
– este o metodã de diagnostic prenatal invazivã;
– α-fetoproteina este o glicoproteinã sintetizatã de ficat, în prima lunã de dezvoltare

embrionarã, æi eliminatã prin urinã.

Tehnica:
Determinarea nivelului α-fetoproteinei se face la femeia gravidã în sãptãmâna a 20-a de

sarcinã, prin douã metode:
– metoda directã - presupune dozarea nivelului α-fetoproteinei direct în lichidul amniotic,

recoltat prin amniocentezã;
– metoda indirectã - presupune dozarea nivelului α-fetoproteinei în sângele matern,

recoltat prin puncåie venoasã.

Interpretarea rezultatelor:
– în mod normal, nivelul α-fetoproteinei este scãzut;
– creæterea nivelului α-fetoproteinei indicã existenåa unor malformaåii congenitale

deschise de tub neural: anencefalie, spina bifida;
– nivelul α-fetoproteinei creæte æi în alte malformaåii congenitale: sarcini multiple,

moartea sau resorbåia unuia dintre gemeni, moartea intrauterinã a fãtului unic,
ameninåare de avort, aplazii esofagiene, gastroschizis, rinichi polichistici, nefrozã con-
genitalã, sindrom Turner, atrezie intestinalã, omfalocel, hepatitã maternã;

– nivelul α-fetoproteinei scade în: mola hidatiformã, diabet zaharat decompensat, sin-
drom Down, sindrom Edwards. 

Avantaje:

– prin determinarea nivelului α-fetoproteinei, se deceleazã peste 98% dintre cazurile de
anencefalie æi peste 97% dintre cazurile de spina bifida.

Examenul sângelui fetal
– este o metodã de diagnostic prenatal invazivã.

Tehnica:
– sângele fetal se recolteazã din vena ombilicalã, sub control

echografic, cu ajutorul unui ac de puncåie (Fig. nr. 3.4.); 
– sângele aspirat este un amestec de sânge fetal æi sânge matern; 
– originea fetalã a sângelui poate fi confirmatã rapid, prin deter-

minarea volumului eritrocitelor, eritrocitele fetale fiind mai
mari decât cele materne.

Utilitatea examenului:
– din mostra de sânge fetal se fac culturi celulare care se uti-

lizeazã pentru efectuarea de examene citogenetice;
– în cazul toxoplasmozei materne, în sângele fetal se pot pune

în evidenåã anticorpii specifici IgM;
– se poate determina incompatibilitatea de Rh.
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Fig. nr. 3.4.
Recoltare de sânge fetal
sub ghidaj echografic



Fetoscopia
– – este o metoda de diagnostic prenatal invazivã.

Indicaåii:

– se efectueazã în cel de-al 2-lea trimestru de sarcinã, în situaåia în care fãtul investigat
ultrasonografic prezintã aspect dismorfic.

Tehnica:

– presupune vizualizarea directã a fãtului cu ajutorul unui endoscop, care se introduce,
sub control echografic, pânã în cavitatea uterinã.

Utilitatea metodei:

– din vena ombilicalã, pe cale endoscopicã, se pot preleva mici cantitãåi de sânge;
analiza acestora permite diagnosticarea unor afecåiuni hematologice (hemoglo-
binopatii cantitative æi calitative, hemofilii), imunologice sau infecåioase ( infecåia
cu virus citomegalic sau rubeolic);

– tot pe cale endoscopicã se pot preleva fragmente de piele; biopsiile de piele reprezintã
singura metodã de diagnostic prenatal în cazul dermatozelor familiale (epidermoliza
buloasã). 

Dezavantaje:

– metoda este invazivã, traumatizantã, atât pentru mamã, cât æi pentru fãt;
– riscul de avort este crescut, de aceea tehnica este puåin utilizatã. 

Diagnosticul preimplantatoriu
– este o metodã de diagnostic prenatal invazivã;
– presupune diagnosticul genetic în ziua a III-a  dupã inseminarea artificialã;
– aceastã metodã este folositã în cazul fertilizãrii in vitro.

Tehnica:

– presupune recoltarea a 2-3 celule embrionare, în stadiul de 8-16 celule.

Utilitatea metodei:

– stabileæte sexul produsului de concepåie;
– permite detectarea prenatalã a unor mutaåii, prin analiza ADN.

Ultrasonografia sau echografia
– este o metodã neinvazivã de diagnostic prenatal.

Utilitatea examenului:

– identificã numãrul de feåi;
– stabileæte poziåia placentei;
– apreciazã cantitatea de lichid amniotic: polihidramniosul (prezent în spina bifida,

anencefalie, atrezie esofagianã, atrezie intestinalã) æi oligohidramniosul (prezent în
disgeneziile renale);

– determinã valorile unor parametri care reflectã dezvoltarea fãtului: diametrul bipari-
etal, distanta vertex-coccis, lungimea femurului;
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– identificã o serie de malformaåii congenitale izolate: despicãturile palatine, polidac-
tilia, sindactilia, hipertelorismul, hipotelorismul, malformaåiile cardiace, malfor-
maåiile de tub neural, hidrocefalia, microcefalia, rinichiul polichistic etc. (Fig.
nr. 3. 5. æi 3. 6.); 

– identificã o serie de sindroame genetice ereditare: condrodisplaziile, disostozele
membrelor, sindroamele însoåite de agenezii ale membrelor etc.

Marea majoritate a malformaåiilor congenitale se vizualizeazã dupã sãptãmâna a 16-a de
sarcinã. Excepåie fac despicãturile labio-palatine æi malformaåiile cardiace, care se vizua-
lizeazã dupã sãptãmâna a 18-a de sarcinã.
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Fig. nr. 3. 5. Vizualizarea echograficã a unor malformaåii congenitale
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Fig. nr. 3. 6. Vizualizarea echograficã a despicãturilor labiale æi a unor anomalii oculare



Implicaåiile bioetice ale consultaåiei genetice æi ale sfatului genetic

În condiåiile unui dignostic prenatal care precizeazã cert existenåa unei tulburãri genetice
majore, se pun o serie de probleme etice, legate de strategia sfatului genetic.

Întreruperea cursului sarcinii: indicaåii genetice
– când unul dintre pãrinåi este purtãtorul unei translocaåii echilibrate , riscul ca embrionul

sã fie afectat este de 100%;
– când exista riscul de 100% ca viitorul copil sa fie handicapat genetic – un copil rezul-

tat din unirea a doi homozigoåi pentru aceeaæi mutaåie;
– când fãtul este purtãtorul unei mutaåii dominante autozomale (coreea Huntington);
– când fãtul are un risc de 50% de a fi purtãtorul unei mutaåii recesive legate de sex iar

mutaåia nu poate fi detectatã prenatal;
– contactul cu virus rubeolic sau virus citomegalic, în primele douã luni de sarcinã, în

lipsa unui diagnostic prenatal concludent;
– când se diagnosticheazã prenatal echografic o malformaåie congenitalã severã (anence-

falie, spina bifida) sau un sindrom genetic grav (acondroplazie, acondrogeneza). 

Riscul de recurenåã în avorturile spontane:
– 25-30% dacã un cuplul are deja un copil viabil;
– 40-45% dacã nu existã nici un copil viabil;
– dacã primul avorton a fost citogenetic anormal, riscul ca æi al doilea sã fie citogenetic

anormal este de 80% (trisomie, mai rar monosomie sau poliploidie);
– în general, dupã un eæec reproductiv (avort spontan, nãscut mort sau moarte neonatalã),

riscul unui nou eæec reproductiv este de 47%, dacã cuplul nu are nici un copil viabil. 
Descoperirea unei erori genetice nu implicã obligatoriu întreruperea sarcinii. În aceastã

situaåie, medicul are rolul de a informa pãrinåii cã au un fãt afectat, de a le descrie con-
secinåele anomaliei genetice, de la evoluåia fenotipicã la speranåa de viaåã æi posibilitãåile
terapeutice. Ei vor creæte copilul dar, nu trebuie sã uite cã, acesta poate constitui o povarã
socialã, fiind evident cã, nici o societate nu poate ocroti prea mulåi copii handicapaåi. Un rol
important în adoptarea deciziei îl are geneticianul. Deosebit de complexã este situaåia feåilor
cu sindrom Down, Turner sau Klinefelter. Vor accepta pãrinåii un astfel de copil?

Raportul cost-beneficiu a fost analizat în S.U.A. Într-una din aceste cercetãri, s-a pornit
de la preåul amniocentezei æi s-a calculat costul diagnosticarii unui copil cu sindrom Down.
El era în 1986 de 400.000 de dolari. Æi totuæi mult mai puåin decât ar costa tratamentul æi
educaåia unui copil cu sindrom Down, care a fost estimatã la peste un milion de dolari,
depinzând de durata de viaåã a acestuia æi de tulburãrile pe care le dezvolta de-a lungul vieåii.

Pãrinåii se întreabã cine este vinovat de naæterea unui copil malformat, tinzând sã se cul-
pabilizeze reciproc. Nu existã „vinovaåi” în patologia geneticã, dovada fiind riscul general
al populaåiei. Orice viitoare mamã, are un risc de a avea un copil cu handicap mai mare sau
mai mic. În aceste condiåii, etic, se pune problema: ce trebuie spus pãrinåilor? tot adevãrul?
… se pare cã, deseori, nu, acccetuîndu-se asupra faptului cã existã un risc de a avea un copil
anormal iar mama va naæte obligatoriu, numai dupã un diagnostic prenatal.  În ipoteza în
care copilul prezintã o mutaåie de novo, se va accentua asupra inevitabilelor erori ale naturii
æi li se va preciza cã riscul recurenåei este practic absent. Nimeni nu poate preciza, dacã
mutaåia a survenit în timpul spermatogenezei sau a ovogenezei.

În concluzie, medicul nu trebuie sã ascundã niciodatã amploarea realã a riscului de
recurenåã a unei boli genetice. Un risc de 25 % poate fi inacceptabil pentru unii æi acceptabil
pentru alåii. 
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Opåiunea pãrinåilor este condiåionatã de numeroæi factori: nivel educaåional, mediu
social, principii etice, religie. Destul de puåini pãrinåi înåeleg foarte bine ce înseamnã un risc
de 3% sau de 25%. De aceea, se recomandã ca discuåiile sã fie reluate pânã când avem cer-
titudinea cã aceætia au descifrat sensul explicaåiilor noastre. Foarte curând va apare o altã
medicinã, o medicinã care va utiliza concepåiile geneticii æi mai ales tehnologiile ei, o medi-
cinã cu o profundã încãrcãturã eticã. Purtãtorii de mutaåii vor constitui o categorie socialã
aparte, æi anume aceea a “bolnavilor sãnãtoæi”, pentru care se poate pune problema: vor fi
izolaåi sau se vor izola singuri? Care este preåul social pe care îl vor plãti? 

Problema centralã actualã a bioeticii este gãsirea unui echilibru între tehnologie æi medicina
clasicã, scopul fiind confortul interuman caracteristic actului medical. Un deziderat al bioeticii
este armonizarea cercetarii medicale actuale, fundamentale sau nu, cu legislaåia existentã,
spunându-æi cuvântul în relaåia juridic - medicinã prin actualizarea legislaåiei. Prin activitatea
sa, bioetica reprezintã o garanåie a prioritãåii interesului individului in raport cu societatea.
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1. Care dintre tehnologiile reproductive asistate poate ajuta urmãtoarele cupluri?
a. un bãrbat æi o femeie sunt purtãtori ai genei mutante bS. Ei nu doresc sã aibã

un copil bolnav de sicklemie, dar, în acelaæi timp, vor sã evite un avort în cazul
în care produsul de concepåie se dovedeæte a fi afectat; 

b. o femeie îæi face un test ADN care aratã cã prezintã în genotip gena pentru
boala Huntington; ea îæi doreæte sã aibã un copil, dar nu doreæte sã-i transmitã
gena mutantã.

2. Arãtaåi asemãnãrile æi deosebirile dintre diagnosticul preimplantatoriu, biopsia
vilozitãåilor coriale æi amniocentezã.

3. De ce diagnosticul de sindrom Down al fãtului stabilit prin amniocentezã este mai
precis decât un diagnostic similar stabilit prin analiza biochimicã a serului matern?

4. Ce avantaje æi dezavantaje ridicã screening-ul pentru tulburãri genetice în:
a. perioada neonatalã; b. perioada æcolarã; c. clinicile de planning familial;
d. perioada antenatalã.

5. O femeie în vârstã de 26 de ani doreæte sã-æi facã un test genetic pentru cancerul
de sân æi cancerul de colon. Femeia are o istorie familialã negativã pentru
formele de cancer respective, iar longevitatea membrilor familiei sale este nota-
bilã. Ce o sfãtuiåi în privinåa screening-ului?

6. O femeie în vârstã de 35 de ani este internatã în clinica de obstetricã. Este însãr-
cinatã în luna a cincea æi testele aratã cã nivelul α-fetoproteinei din sângele sãu
este de trei ori mai mare decât normalul. Ce-i recomandaåi?

Intrebãri recapitulative



TEME-CHEIE:
Genetica populaåiilor;
Evoluåia populaåiilor umane;
Întrebãri recapitulative;
Topic Test.

Obiectivele lucrãrii:

caracterizarea unei populaåii umane din punct de vedere genetic;
înåelegerea legii Hardy-Weinberg ca o extindere a legilor mendeliene la nivel popu-
laåional;
utilitatea estimãrilor legii Hardy-Weinberg pentru genetica medicalã æi evoluåia bio-
logicã a speciei umane.

Populaåia reprezintã o grupare de indivizi care aparåin aceleiaæi specii, ocupã acelaæi
teritoriu geografic la un moment dat æi se pot încruciæa liber între ei. Între indivizii popu-
laåiei existã diferenåe fenotipice condiåionate de genotipuri diferite.  

Structura geneticã a unei populaåii se referã la totalitatea genelor prezente în acea popu-
laåie, la frecvenåa lor æi la modul cum sunt distribuite aceste gene în genotipurile indivizilor.
Totalitatea genelor dintr-o populaåie a fost numitã genofond (gene pool). Genofondul
reprezintã rezervorul genetic al unei populaåii. Dacã factorii de mediu sunt constanåi, atunci
genofondul nu se schimbã. Dacã factorii de mediu sunt instabili, atunci genofondul se va
schimba – apar gene noi, unele gene vor fi mai frecvente, altele vor fi eliminate. O populaåie

4
Genele pot acåiona independent sau în legãturã cu factorii de mediu,

exprimând caractere fenotipice noi æi producând variaåie geneticã în cadrul
populaåiilor. Evoluåia se realizeazã prin adaptãrile progresive ale popu-
laåiilor la mediul lor de viaåã æi are la bazã variabilitatea geneticã a populaåiei æi
selecåia naturalã. Fenotipurile adaptate la condiåiile de mediu sunt „selectate”
æi menåinute în populaåie, în timp ce fenotipurile neadaptate vor fi eliminate.
Selecåia acåioneazã asupra fenotipului organismului æi decide soarta genotipului
ce-l determinã, deci, care dintre gene  vor fi transmise de la o generaåie la alta.

LUCRAREA PRACTICÃ 1:  Genetica populaåiilor
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al cãrei genofond diferã de la o generaåie la alta este o populaåie dinamicã, supusã schim-
bãrilor evolutive.

Studiile genetice populaåionale utilizeazã analize statistice pentru:
– a estima frecvenåa alelelor æi a genotipurilor în cadrul unei populaåii;  
– a evalua factorii care modificã aceste frecvenåe în timp.

Frecvenåa alelelor æi a genotipurilor

Apariåia unui caracter fenotipic este condiåionatã de una sau mai multe gene. Formele
alternative ale aceleiaæi gene se numesc alele. Un individ poate avea numai douã alele
diferite ale unei gene date, dar o populaåie poate avea un numãr mult mai mare de alele
diferite. Într-o populaåie, fiecare alelã are o frecvenåã diferitã. Frecvenåa alelicã se referã la
procentul pe care îl reprezintã o anumitã alelã din totalul alelelor unei gene într-o populaåie.
Frecvenåa alelelor unei gene poate fi calculatã dacã se cunoaæte modul de transmitere a
genei æi numãrul de alele diferite prezent într-o populaåie.  

Frecvenåele particulare ale alelelor sunt importante pentru calcularea frecvenåei
genotipurilor. Genotipul unui individ este un factor major în determinarea fenotipului,
astfel cã, prin calcularea frecvenåelor genotipice, se pot estima rezultatele unei încruciæãri
particulare. Frecvenåa genotipurilor într-o populaåie se referã la procentul de indivizi care
au un genotip particular. Diversitatea genotipurilor determinã polimorfismul genetic într-o
populaåie. Polimorfismul genetic se referã la existenåa a douã sau mai multor fenotipuri
condiåionate genetic.

Relaåia matematicã dintre frecvenåele alelelor æi frecvenåele genotipurilor dintr-o popu-
laåie a fost enunåatã de matematicianul englez G.H.Hardy æi de medicul german W.Weinberg,
independent unul de celãlalt, în aceeaæi perioadã a anului 1908. Relaåia este cunoscutã sub
numele de „echilibrul Hardy-Weinberg”, la baza cãruia stã urmãtorul principiu: în anu-
mite condiåii, frecvenåa alelelor într-o populaåie va rãmâne constantã de la o generaåie
la alta. Condiåiile impuse sunt:

1. efectivul numeric al populaåiei trebuie sã fie suficient de mare ca sã nu aparã schim-
bãri întâmplãtoare de la o generaåie la alta;

2. încruciæãrile sunt întâmplãtoare (panmixie);
3. nu apar mutaåii;
4. toate fenotipurile au aceeaæi viabilitate æi fertilitate, astfel cã nu apare selecåia naturalã;
5. nu existã emigrãri sau imigrãri ale indivizilor din populaåie, deci nu existã flux genic

între populaåii.

O populaåie sexuatã care respectã aceste condiåii se aflã în echilibru genetic (frecvenåa
alelelor nu se schimbã în succesiunea generaåiilor).

Echilibrul Hardy-Weinberg este un model matematic simplu, care este utilizat în genetica
populaåiilor pentru calcularea frecvenåei alelelor. Modelul se adapteazã modului de trans-
mitere æi expresie al:

– genelor autozomale aflate în relaåie de dominanåã-recesivitate;
– genelor codominante;
– genelor plasate pe cromozomii sexului;
– polialeliei.

130 GENETICA ÆI EVOLUÅIA POPULAÅIILOR UMANE



Echilibrul Hardy-Weinberg în cazul unei gene autozomale cu douã alele aflate în
relaåie de dominanåã-recesivitate.

Sã considerãm o genã cu douã alele: A æi a. Într-o populaåie genotipurile parentale posi-
bile, conform legilor lui Mendel, sunt AA, Aa æi aa. Gameåii produæi de indivizii acestei
populaåii vor fi de douã tipuri: gameåi care au alela A æi gameåi care au alela a. Prin com-
binarea întâmplãtoare a acestor gameåi se vor forma zigoåi care au genotipurile generaåiei
urmãtoare.

Dacã notãm: 
p – frecvenåa alelei A în populaåie 
q – frecvenåa alelei a,
atunci, relaåia dintre frecvenåa alelelor æi a genotipurilor este urmãtoarea:

– frecvenåa genotipurilor în generaåia urmãtoare va fi:
AA+2Aa+aa = 100% 

sau  
p2 + 2pq + q2 = 1  (ecuaåia Hardy-Weinberg)

unde:
(p + q)2 = 1
p + q = 1 sau q = 1 – p.

În majoritatea populaåiilor este posibil sã estimãm frecvenåa celor douã alele din
frecvenåa homozigoåilor recesivi, acesta fiind singurul genotip care poate fi identificat direct
din fenotipul pe care îl exprimã. Homozigoåii dominanåi æi heterozigoåii nu se deosebesc
fenotipic. 

De exemplu:
– amelogenesis imperfecta tipul hipomatur (defect de formare a smalåului dentar, care

se exprimã prin apariåia unui  smalå de grosime normalã, dar friabil æi cenuæiu) este
condiåionatã autozomal recesiv. Într-o populaåie din nordul Suediei, o persoanã din
7 189 are amelogenesis imperfecta. Persoana cu defectul dentar este homozigotã rece-
sivã, ceea ce în termenii ecuaåiei Hardy-Weinberg ar fi q2= 1/7189 = 0,00013.
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– Cunoscând q2 = 0, 00013, frecvenåa alelei recesive va fi sau
1,1%,  iar frecvenåa alelei dominante va fi: 
p = 1 – q = 0,989 sau 98,9%.

– Frecvenåa genotipului homozigot dominant în populaåie va fi: 
p2 = 0,9892 = 0,978 sau 97,8%.

– Frecvenåa genotipului heterozigot în populaåie va fi: 2pq = 2x0,989x0,011 = 0,0217
sau 2,17%. Aceste persoane sunt purtãtoare ale alelei mutante, dar fenotipic au smalåul
normal.

O populaåie în care frecvenåa alelelor rãmâne constantã de la o generaåie la alta este o
populaåie aflatã în echilibru genetic pentru acea genã. În concluzie, în populaåia suedezã
investigatã, frecvenåele alelei dominante (p) æi ale alelei recesive (q) au rãmas constante în
noua generaåie. Frecvenåele genotipice estimate prin ecuaåia Hardy-Weinberg pentru noua
generaåie sunt identice cu cele observate în populaåie.

Echilibrul Hardy-Weinberg în cazul alelelor codominante
Sã considerãm o genã cu douã alele A æi B. Într-o populaåie genotipurile parentale posi-

bile, conform legilor lui Mendel, sunt AA, AB æi BB. Gameåii produæi de membrii acelei
populaåii vor fi gameåi cu alela A æi gameåi cu alela B. Prin combinarea întâmplãtoare a
acestor gameåi  vor apãrea zigoåi care vor forma generaåia descendentã. Dacã notãm:

p – frecvenåa alelei A, atât în ovule, cât æi în spermatozoizi;
q – frecvenåa alelei B, atât în ovule, cât æi în spermatozoizi,
atunci, frecvenåa genotipurilor poate fi calculatã utilizând modelul matematic al lui

Hardy-Weinberg.

– frecvenåa genotipurilor va fi:
p2 +  2pq + q2 = 1;

– frecvenåa alelelor va fi simplu de calculat pentru cã alelele fiind codominante,
fiecare genotip este distinct fenotipic. Se va însuma numãrul de alele al fiecãrui
fenotip æi se va împãråi la numãrul total de alele.
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De exemplu,
– într-o populaåie formatã din 100 de eschimoæi, 36 au grupã M, 48 au grupã MN

æi 16 au grupã N.
36 de indivizi M   (MM) au 72 alele M
48 de indivizi MN (MN) au 48 alele M + 48 alele N
16 indivizi N         (NN) au 32 alele N

Total    120 alele M+80 alele N
frecvenåa alelei M (p) = 120 / 200 = 0,6
frecvenåa alelei N (q) =   80 / 200 = 0,4

Echilibrul Hardy-Weinberg în cazul genelor plasate pe gonozomi
Femeile au doi cromozomi X în cariotip, deci vor avea douã alele ale unei gene aflate pe

cromozomul X. Bãrbaåii au doar un singur cromozom X în cariotip, deci o singurã alelã a
unei gene localizate pe cromozomul X. Se observã cã alelele unei gene de pe cromozomul
X sunt distribuite diferit într-o populaåie. 

Sã considerãm o genã aflatã pe cromozomul X cu douã alele XA æi Xa.
p – frecvenåa alelei XA

q – frecvenåa alelei Xa

frecvenåa genotipurilor pentru femei: 

frecvenåa genotipurilor pentru bãrbaåi:

La bãrbaåi, frecvenåa alelei unei gene localizate pe cromozomul X este egalã cu frecvenåa
genotipicã æi fenotipicã.

De exemplu,
– hemofilia A (deficienåa factorului VIII de coagulare a sângelui) este condiåionatã de o

genã recesivã aflatã pe cromozomul Xq28. Frecvenåa bolii printre bãrbaåi este 1/10 000
(q = 0,0001). Frecvenåa femeilor bolnave va fi q2, a femeilor purtãtoare 2pq æi a
femeilor sãnãtoase p2. Raportul bãrbaåi bolnavi / femei bolnave va fi q / q2. 
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Echilibrul Hardy-Weinberg în cazul aleliei multiple (polialelia)
Uneori, o genã poate avea mai mult de douã alele diferite, formându–se o serie de alele

multiple. La om, caracterul de grup sangvin în sistemul ABO este controlat de o serie alelicã
A, B æi O.

Considerãm p frecvenåa alelei A, q frecvenåa alelei B æi r frecvenåa alelei O.
Frecvenåa genotipurilor æi fenotipurilor grupelor sangvine în populaåie va fi:

N.B. Alelele A æi B sunt dominante faåã de O æi codominante între ele.

p2 + 2pr  + q2 + 2qr + 2pq + r2 = 1
p + q + r = 1

prin calcul matematic se deduce:

De exemplu,
într–o populaåie formatã din 3 977 de indivizi au fost gãsite urmãtoarele frecvenåe

alelice: p = 0,27 , q = 0,06 æi r = 0,67. Aplicând calculul pentru alelia multiplã, se estimeazã
cã frecvenåele genotipice care apar în urma cãsãtoriilor întâmplãtoare vor fi:

p2 (AA) = 0,272 = 0,0729
2pr(AO) = 2(0,27)(0,67) = 0,3618
q2 (BB) = 0,062 = 0,0036
2qr(BO) = 2(0,06)(0,67) = 0,0804
2pq(AB )= 2(0,27)(0,67) = 0,0324
r2 (OO) = 0,672 = 0,4489.
În populaåia respectivã vor fi:
– indivizi cu grupã A (0,0729+0,3618)(3977) = 1729
– indivizi cu grupã B (0,0036+0,0804)(3977) = 334
– indivizi cu grupã AB (0,0324)(3977) = 129
– indivizi cu grupã O (0,4489)(3977) = 1785
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Fenotipuri Genotipuri Frecvenåa Frecvenåa
genotipurilor fenotipurilor

A AA P2

AO 2pr p2 + 2pr

B BB q2 q2

BO 2qr q2 + 2qr

AB AB 2pq 2pq

O OO r2 r2

2rr =

OBfenotipcuindivizideproporåia1p +−=

OBfenotipcuindivizideproporåia1p +−= Aq

2



Factorii care modificã echilibrul Hardy-Weinberg

Echilibrul Hardy-Weinberg este un model ideal pentru cã este adevãrat numai în anu-
mite condiåii specifice. Orice abatere de la condiåiile impuse de echilibrul Hardy-Weinberg
are ca rezultat alterarea frecvenåei alelelor în populaåie, ceea ce conduce la o creætere sau
descreætere a frecvenåei alelelor de la o generaåie la alta. 

Pe termen lung, estimãrile legii Hardy-Weinberg nu sunt realiste  (populaåiile naturale
sunt dinamice, evolueazã), dar pe termen scurt se pot face previziuni corecte ale
frecvenåelor actuale ale fenotipurilor æi genotipurilor într-o anume populaåie.  Echilibrul
Hardy-Weinberg este util æi pentru cã permite studiul acelor factori care introduc æi menåin
diversitatea geneticã în populaåie. 

Mutaåia – este o modificare spontanã æi ereditarã a materialului genetic, fiind o sursã
continuã de noi alele. Mutaåia produce cele mai multe schimbãri evolutive pentru cã deter-
minã introducerea  noilor alele  în populaåie, mãrind variaåia geneticã. Mutaåia nu produce
o evoluåie rapidã a populaåiei pentru cã frecvenåa cu care apare este micã. O mutaåie domi-
nantã va fi observatã imediat în populaåie pentru cã se exprimã fenotipic, dar o mutaåie rece-
sivã nu va putea fi observatã decât dupã mai multe generaåii, când se va homozigota æi va
produce un fenotip distinct. Din acest motiv, s-au dezvoltat metode indirecte de analizã a
mutaåiilor recesive într-o populaåie, programe de screening genetic pentru heterozigoåi,
purtãtori de genã mutantã.

Migraåia – este deplasarea unui grup de indivizi dintr–o populaåie în altã populaåie.
Amestecul noilor indivizi cu populaåia autohtonã poate altera frecvenåa alelelor dacã
numãrul migratorilor este mare æi dacã frecvenåa lor alelicã este diferitã de cea a populaåiei
în care au intrat. De regulã, efectul migraåiei constã în creæterea numãrului de indivizi ai
populaåiei receptoare æi creæterea variaåiei genetice a acelei populaåii prin pãtrunderea de
alele care nu existau anterior. Prin migraåie, echilibrul Hardy-Weinberg se modificã pentru
generaåia în care au intrat noi indivizi, dar se poate reface în generaåiile urmãtoare dacã
existã condiåii. Migraåia poate fi definitã æi ca un flux genic, care asigurã miæcarea alelelor
între douã populaåii prin deplasarea indivizilor.

Cãsãtoriile neîntâmplãtoare – se referã la cãsãtoriile între indivizi înrudiåi genetic
(consangvini) æi la cãsãtoriile între indivizi similari fenotipic. Cãsãtoriile consangvine sunt
mai frecvente în izolatele populaåionale (geografice, etnice, religioase, economice) æi au ca
efect homozigotarea alelelor în cadrul populaåiei. Cãsãtoriile între indivizi similari fenotipic
apar mult mai frecvent în populaåie decât se aæteaptã teoretic. Ele au în vedere indivizii care
îæi aleg un partener cu aceeaæi culoare a pielii, cu aceeaæi înãlåime, inteligenåã etc. Acest tip
de cãsãtorii nu modificã frecvenåa alelelor, dar frecvenåa genotipicã este alteratã.

Selecåia naturalã – este cel mai important factor perturbator al frecvenåei alelice.
Indivizii unei populaåii se deosebesc între ei prin viabilitate æi potenåial reproductiv. Selecåia
naturalã va fixa în populaåie fenotipul care asigurã individului o supravieåuire mai îndelun-
gatã æi un numãr mai mare de descendenåi. În timp, alelele care condiåioneazã acest fenotip
se vor extinde în populaåie, înlocuind  alelele avantajoase cândva. Rezultatul selecåiei natu-
rale este o adaptare mai bunã a populaåiei la condiåiile de mediu în care trãieæte.
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Deriva geneticã – defineæte fixarea sau eliminarea accidentalã, întâmplãtoare, a unor
alele în cadrul unei populaåii. Deriva geneticã este observatã în populaåiile mici, izolate,
care în succesiunea generaåiilor nu fac schimb de alele cu alte populaåii.

Aplicaåiile echilibrului Hardy-Weinberg

1. calcularea frecvenåei heterozigoåilor, purtãtori de genã mutantã recesivã. Cunoscând
frecvenåa bolii în populaåie (frecvenåa fenotipului recesiv), se pot afla frecvenåa alelei
recesive (q) æi frecvenåa heterozigoåilor (2pq) asimptomatici.  S-a observat cã atunci
când alela recesivã este rarã (q este foarte mic), existã un numãr mare de purtãtori în
populaåie. Cu cât numãrul de purtãtori este mai mare, cu atât creæte riscul de a se întâl-
ni cu un alt purtãtor cu care nu este înrudit. De exemplu: 

– fibroza chisticã are o frecvenåã de 1: 2 500 în populaåiile caucaziene. Purtãtorii
sunt 1:25, ceea ce înseamnã cã existã 100 de purtãtori pentru fiecare bolnav.
Probabilitatea ca doi purtãtori neînrudiåi genetic sã se întâlneascã este 1/25 x
1/25. Dacã amândoi genitorii sunt purtãtori, atunci riscul de a avea un copil bol-
nav este de 1/4 conform legii mendeliene a segregãrii caracterelor. Aæadar, riscul
ca acest cuplu sã aibã un copil bolnav va fi: 1/4 x 1/25 x 1/25;

– fenilcetonuria are o frecvenåã de 1:12 000 în populaåia europeanã. Purtãtorii sunt
circa 1:55, ceea ce înseamnã cã existã 220 de purtãtori sãnãtoæi pentru fiecare bolnav. 
Aceste calcule sunt utile pentru programele de screening genetic în populaåiile
unde se estimeazã cã frecvenåa purtãtorilor este mare (talasemia în åãrile medi-
teraneene, boala Tay–Sachs în populaåiile de evrei).

2. populaåiile umane pot fi caracterizate prin frecvenåele lor alelice. De exemplu, repar-
tiåia frecvenåelor alelelor A,B æi O ale sistemului de grup sangvin ABO:

Continentul Frecvenåe alelice
O A B

Africa 0,653 0,189 0,158
America 0,721 0,204 0,075
Asia 0,595 0,204 0,201
Europa 0,632 0,277 0,090
Oceania 0,685 0,243 0,007

Analiza acestor frecvenåe poate indica gradul de înrudire geneticã între populaåii
geografice diferite.

3. populaåiile umane evolueazã pentru cã în cadrul lor apar schimbãri ale frecvenåei
alelelor. Dacã frecvenåele alelice observate în populaåie diferã semnificativ faåã de
frecvenåele aæteptate teoretic prin legea Hardy-Weinberg, atunci în populaåia respec-
tivã s-a produs o modificare evolutivã æi trebuie identificat factorul care a produs
aceastã schimbare (mutaåia, selecåia, deriva geneticã, migraåia). 
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Obiectivele lucrãrii:

caracterizarea generalã a etapelor evoluåiei umane;
compararea scheletului omului modern cu al formelor umane fosile æi evidenåierea
diferenåelor morfologice;
evidenåierea unor schimbãri morfologice în populaåiile umane actuale.

Evoluåia este procesul prin care populaåiile îæi schimbã constituåia geneticã de–a lungul
timpului. 

Într-o populaåie datã, evoluåia este studiatã la douã niveluri:
– microevoluåia descrie micile schimbãri ale frecvenåelor alelelor care apar în câteva

generaåii succesive;
– macroevoluåia descrie schimbãrile profunde ale constituåiei genetice care apar în

succesiunea a mii de generaåii æi care duc la formarea de specii noi (grup de populaåii
naturale izolate reproductiv de alte asemenea grupãri).

Evoluåia este caracteristicã populaåiilor æi speciilor pentru cã au un timp de existenåã
nedefinit comparativ cu indivizii unei populaåii care au o longevitate limitatã.

Evoluåia este rezultatul a doi factori: 
– apariåia variaåiilor ereditare întâmplãtoare;
– selecåia naturalã.
Condiåiile de mediu în care trãiesc indivizii unei populaåii nu sunt constante. Astfel,

schimbãrile factorilor de mediu produc modificãri ale structurii genetice a indivizilor,
numite variaåii individuale. Transmiterea în descendenåã a acestor variaåii transformã
fenomenul individual al variabilitãåii în procesul evoluåiei populaåiilor.  În cadrul popu-
laåiilor acåioneazã selecåia naturalã, care adapteazã organismele la mediul lor de viaåã.
Selecåia  „pãstreazã” variaåiile individuale care se dovedesc a fi utile pentru supravieåuirea
populaåiei în noile condiåii æi „eliminã” variaåiile dezavantajoase. Selecåia acåioneazã asupra
fenotipului æi prin fenotip asupra genotipului.

Rata cu care se schimbã caracteristicile genetice ale unei populaåii se numeæte rata
evoluåiei. Rata evoluåiei la om este rapidã, fiind influenåatã de factori genetici æi culturali.
Aæadar, evoluåia biologicã la om s-a fãcut în paralel cu evoluåia culturalã.

Evoluåia umanã poate fi subdivizatã în trei etape:
– locomoåia bipedã;
– reducerea mãrimii maxilarelor;
– encefalizarea.
Datele actuale despre originea æi evoluåia omului sunt incomplete æi controversate.

Pentru a dovedi procesul de evoluåie a omului s-au adus argumente din domeniul pa-
leoantropologiei æi geneticii.

Dovezi ale evoluåiei furnizate de paleoantropologie

Paleoantropologii încearcã sã reconstituie etapele procesului de evoluåie a omului pe
baza studiului fosilelor. Datarea fosilelor, distribuåia lor geograficã æi analiza comparativã
a caracterelor lor anatomice au permis clasificarea lor æi alcãtuirea unui „arbore evolutiv”
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(încã incomplet æi provizoriu!) al omului modern (Fig. nr. 4.1.). Orice fosilã nou
descoperitã creeazã posibilitatea unor reinterpretãri ale datelor existente æi modificarea
poziåiei  formelor ancestrale în  seria evolutivã.

Compararea caracterelor bio-
chimice, anatomice, fiziologice,
comportamentale æi genetice ale
omului modern cu caracterele
maimuåelor antropomorfe actuale
aratã cã specia umanã nu descinde
din nici una dintre speciile acestui
grup, deæi existã multe similitudini.
Omul æi antropomorfele actuale
descind dintr-un strãmoæ comun,
care a trãit în urmã cu 8–10 mi-
lioane de ani. Identificarea mo-
mentului în care s-a produs
scindarea ramurii care a condus
cãtre forma umanã modernã de cea
care a evoluat cãtre maimuåele
antropoide actuale este încã
incertã. Teoriile recente susåin cã
acum 6 milioane de ani s-a produs
separarea celor douã linii evolu-
tive divergente: una a condus cãtre
omul modern æi alta cãtre maimu-
åele antropomorfe actuale (cim-
panzeul æi gorila). 

Pe linia umanizãrii s-au înscris
urmãtoarele forme:

Orrorin tugenensis – fosilã
descoperitã la sfâræitul anului 2000
în Tugen Hills, Kenya. Resturile
gãsite au fost femurul stâng, frag-
mente de maxilar, dinåi izolaåi de

pe maxilar – incisiv central mare æi robust, canin mare, molar mic cu smalåul gros – æi de pe
mandibulã – premolarul 4 asemãnãtor maimuåelor antropomorfe, oase ale membrelor supe-
rioare æi o falangã. A fost datatã ca având o vechime de 5,6–6,2 milioane ani. Primele inves-
tigaåii au stabilit cã este vorba de un hominid* de mãrimea unui cimpanzeu, agil, arboricol,
dar cu deplasare bipedã pe sol. 

Ardipithecus ramidus – descoperit în 1994, la care se adaugã æi  alte fosile frag-
mentare  descoperite între 1997 æi 2001, în Etiopia. S–a stabilit cã are o vechime de 5,2 –
5,8 milioane ani. Unii paleoantropologi îl considerã strãmoæul cimpanzeului, alåii îl consi-
derã strãmoæul omului modern. Dentiåia (morfologia premolarilor æi a molarilor) se
aseamãnã mai mult cu a maimuåelor, având æi un smalå mult mai subåire decât al hominide-
lor. Caninii sunt asemãnãtori hominidelor. Avea o talie de 122 cm (indicatã indirect de un
humerus fosil) æi posibil un mers biped. Investigaåiile continuã pentru a se stabili cu exac-
titate dacã este sau nu o formã evolutivã înscrisã pe linia umanizãrii.
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Fig. nr. 4.1. Arborele evolutiv al omului modern
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* Hominid – membru al familiei care cuprinde populaåiile fosile æi actuale ale omului.
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Australopitecii – reprezintã un grup de specii care au trãit în Africa între 4 æi 1 milion
de ani în urmã. Aveau mers biped, dar analiza oaselor plantei æi a altor oase ale scheletului
aratã cã unele forme aveau o viaåã arboricolã. Pe baza morfologiei craniodentare s-a dedus
cã aveau un regim alimentar vegetarian, cu excepåia unor forme care consumau hranã
animalã (A.grahi – descoperit în 1999, cu trãsãturi intermediare între A.afarensis æi
H.habilis, consuma carne æi folosea unelte de piatrã). Capacitatea cutiei craniene era între
400 æi 500 cm3 comparabilã cu a cimpanzeului actual. Cel mai faimos australopitec este
A.afarensis reprezentat de „Lucy”, o fosilã descoperitã în 1974 la Afar, în Etiopia, æi datatã
cu o vechime de 2,9–3,2 milioane de ani. Este unul dintre scheletele fosile cele mai com-
plete descoperite de antropologi. Reconstituirea detaliatã realizatã pe baza fragmentelor
osoase æi dentare a permis unele precizãri: este vorba despre o femeie care a murit la 20 de
ani, cu o înãlåime de 120 cm  æi o greutate de circa 30 kg, membre superioare lungi, cele
inferioare scurte, mers biped, facies de maimuåã, frunte joasã, capacitate cranianã 415 cm3,
maxilare prognate, lipsa mentonului, arcada dentarã îngustatã anterior în formã de V, dentiåia
prezenta un amestec de trãsãturi umane æi antropoide, molari mari adaptaåi la sfãrâmarea
rãdãcinilor æi fructelor, canini mai scuråi ca ai antropoidelor actuale, dar mai mari decât cei
umani, diastemã prezentã, primul premolar mandibular unicuspid.  

Deæi au existat multe specii de australopiteci, deæi au prosperat timp de câteva milioane
de ani, encefalul lor nu reflectã tendinåe evolutive, ceea ce înseamnã cã nu australopitecii
au condus evoluåia cãtre Homo habilis (omul îndemânatic). Tranziåia de la australopiteci la
Homo habilis a fost fãcutã de forme care duceau viaåa în grup, vânau animale mai puternice
decât ei folosind unelte primitive, care îæi „preparau” hrana vegetalã din tuberculii savanei,
care aveau o psihologie sexualã asemãnãtoare omului, trãiau în cuplu ( fãrã promiscuitate
sexualã) æi la care relaåiile dintre generaåii se exprimã prin grija faåã de urmaæi  (descendenåii
unui cuplu erau îngrijiåi de pãrinåi æi bunici). Acest mod de viaåã a impus adaptãri mor-
fofiziologice æi comportamentale, printre care æi dezvoltarea encefalului. 

Homo habilis – a trãit acum 2 – 1,5 milioane ani, descoperit în Africa de Sud, gracil
(127cm æi 45 kg), biped, similar australopitecilor în multe privinåe, dar cu o faåã mai puåin
prognatã, cu o capacitate cranianã între 500 æi 800 cm3, posibil sã fi avut o vorbire rudi-
mentarã. S–au descoperit, alãturi de fosilele lui H.habilis, æi unelte primitive din piatrã,
considerându–se cã H.habilis este primul producãtor de unelte.

Homo erectus – denumire sub care sunt cunoscute numeroase fosile care au trãit acum
1,8 milioane – 300 000 de ani în urmã, descoperite în Java, China æi Africa, fiind contem-
porane cu formele târzii de australopiteci æi cu H.habilis. H.erectus avea o talie similarã
omului modern, biped, schelet robust, craniu lung æi îngust, frunte teæitã, torus supraorbitar
dezvoltat, faåã prognatã, mandibulã fãrã menton, dentiåia asemãnãtoare omului modern (dar
cu unele diferenåe: incisivii centrali superiori în formã de æurubelniåã, arcada dentarã para-
bolicã, canini mai robuæti, molarii 2 æi 3 inferiori au cinci cuspide, taurodontism), capaci-
tate cranianã între 780 æi 1 225 cm3, folosea graiul articulat. Trãia în colectivitãåi, avea orga-
nizare socialã, producea æi utiliza unelte de piatrã æi folosea focul. Prin migraåii s-a rãspândit
geografic în Africa, Asia æi Europa, evoluåia sa având un caracter local (diferenåieri locale
care au condus la populaåii regionale distincte). 

H.erectus  nu este predecesorul direct al lui H.sapiens, dar formele fosile de legãturã care
ar trebui sã prezinte schimbãri evolutive, caractere vechi æi noi, nu au fost identificate încã.  
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Homo sapiens arhaic (Homo heidelbergensis) – a apãrut cu  500 000 de ani în urmã.
Prezenta asemãnãri, dar æi deosebiri faåã de H.erectus: schelet mai puåin robust, craniu mai
rotunjit, capacitate cranianã de circa 1 300 cm3, mãrimea dinåilor diminuatã.

Homo sapiens neanderthalensis – a apãrut în urmã cu 230 000 de ani æi a dispãrut în
urmã cu 30 000 de ani. Prima fosilã a fost descoperitã în 1856, în Europa, pe valea Neander,
în Germania. A trãit în zone cu climat rece æi aspru. Avea o constituåie robustã, masivã,
circa 168 cm înãlåime, un schelet cu oase groase æi grele, care aratã cã musculatura ataæatã
oaselor era puternicã, craniul avea un occiput proeminent, capacitate cranianã de circa 1 450
cm3, torus supraorbitar dezvoltat, frunte teæitã, prezenta o faåã prognatã – în special etajul
mijlociu, menton schiåat, molari de tip taurodont, dinåii anteriori mari. Trãiau în colecti-
vitãåi, în peæteri, produceau unelte, utilizau focul æi foloseau ca îmbrãcãminte piei de
animale, îæi îngropau moråii. Studii recente aratã cã ultimele forme de neandertalieni au
convieåuit un timp cu primele forme ale lui Homo sapiens modern, dar indivizii acestor
forme nu s–au încruciæat între ei. S–au gãsit fosile în toatã Europa æi în Orientul Mijlociu.
Poziåia filogeneticã este controversatã. Unii îl considerã ram stins din evoluåia spre omul
modern, alåii îl considerã candidat înscris pe linia umanizãrii æi predecesorul direct al lui
Homo sapiens modern.

Homo sapiens sapiens  (modern) – a apãrut în urmã cu 120 000 ani. Fosilele lui
Homo sapiens modern evidenåiazã caractere similare omului actual – talia între 160 æi 180
cm, pilozitate redusã, schelet gracil, capacitate cranianã în medie 1 600 cm3, frunte înaltã,
arcade sprâncenoase slab dezvoltate, faåã uæor prognatã, bãrbie proeminentã, dinåi încã
mari. Homo sapiens sapiens era larg rãspândit, pe teritorii cu condiåii de viaåã diverse.
Populaåiile de Homo sapiens sapiens au trãit timp îndelungat în condiåii de izolare relativã,
ceea ce explicã diversitatea trãsãturilor lor. Reconstituirea modului lor de viaåã aratã
cã: produceau unelte æi arme mult mai sofisticate folosind ca materie primã oase æi coarne,
îæi confecåionau haine, gravau æi sculptau, îæi decorau uneltele, produceau obiecte de
podoabã æi chiar instrumente muzicale (cu 20 000 de ani în urmã).

În acelaæi timp cu evoluåia biologicã, are loc æi evoluåia culturalã, astfel cã astãzi civi-
lizaåia æi cultura reprezintã cea mai importantã foråã pentru viitorul biologic al speciei umane. 

Evoluåia aparatului dento-maxilar

– Mandibula æi dinåii sunt cele mai frecvente elemente fosile descoperite în sãpãturile
arheologice. Motivul pentru care s-au conservat în timp este simplu: sunt cele mai dure
componente ale scheletului æi nu au fost utilizate drept hranã de alte animale.

– În procesul umanizãrii, evoluåia craniului a însemnat reducerea dimensionalã a craniului
visceral (reducerea prognatismului, scurtarea mandibulei) æi mãrirea cutiei craniene. 

– Aparatul dentar a evoluat fãrã schimbãri spectaculoase, menåinând modelul de bazã
hominoid*, în acord cu tipul de hrãnire (frugivor, carnivor, omnivor). Morfologic, au
apãrut modificãri dentare similare la specii cu caracteristici biologice diferite.

Formula dentarã primitivã antropoidã include pe hemiarcadã 2 incisivi, 1 canin, 3 pre-
molari æi 3 molari, în total fiind 36 de dinåi. Acestã formulã s-a pãstrat la antropomorfele
Lumii Noi ( cebidele din America), în timp ce maimuåele Lumii Vechi (gibonul æi uran-
gutanul din Asia, babuinul, cimpanzeul æi gorila din Africa) æi omul modern pierd un pre-
molar de pe hemiarcadã,  având formula dentarã cu 32 de dinåi (Fig. nr. 4.2.).  
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* Hominoid – membru al superfamiliei care cuprinde forme fosile æi actuale ale maimuåelor æi omului.
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Homo habilis

Homo erectus

Homo sapiens timpuriu

Australopithecus africanus
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Una dintre diferenåele care atrag atenåia are în
vedere caninul: 

– antropomorfele au caninii conici, mari,
proiectaåi în afarã, depãæind nivelul celor-
lalåi dinåi æi prezentând dimorfism sexual
(masculii au canini mai mari decât feme-
lele). Când gura este închisã, caninul inferior
pãtrunde în spaåiul dintre incisivul 2 æi
caninul superior, iar caninul superior
pãtrunde în spaåiul dintre caninul inferior æi
primul premolar; 

– omul modern are caninii reduæi dimensional,
mai puåin proeminenåi, având aceeaæi
mãrime la ambele sexe (Fig. nr. 4. 3.).

Analiza comparativã a modelului de erupåie
a dinåilor permanenåi a evidenåiat deosebiri dis-
tincte  între maimuåele actuale æi om. Dinåii per-
manenåi ai antropomorfelor actuale erup în

urmãtoarea ordine: M1, I1, I2, M2, P3, P4, C æi
M3. La om, ordinea este modificatã : M1, I1, I2,

P3, C, P4, M2 æi M3. Se
observã cã premolarul secund
erupe diferit.  Ceea ce intere-
seazã mai mult este momentul
erupåiei, care este strâns corelat
cu perioada prelungitã a
copilãriei la om (grija faåã de
urmaæi) æi creæterea postnatalã
a encefalului. Astfel, la antro-
pomorfele actuale cei trei
molari erup cu aproximaåie la

vârstele de 3,3 ani, 6,6 æi 10,5
ani, iar la om la vârstele de 6, 12

æi 18 ani. Momentul erupåiei dentare ajutã la stabilirea vârstei pe care a avut–o fosila când
a decedat. Resturile scheletice ale unui australopitec (Australopitecus africanus, numit æi
Taung child) prezintã pe mandibulã dinåi deciduali, dar æi primul molar erupt. Câåi ani avea,
puåin peste 3 sau 6 ani? Paleoantropologii susåin cã vârsta copilului era puåin peste 3 ani
pentru cã modelul de dezvoltare al australopitecilor æi al fosilelor genului Homo este
asemãnãtor celui al antropomorfelor. Homo erectus se crede cã avea un model de erupåie al
dinåilor intermediar între antropomorfe æi omul actual, modelul având tendinåe evolutive la
formele mai recente ale genului Homo.

Structura smalåului dentar poate da informaåii despre evoluåia umanã. Gorila æi cim-
panzeul au smalåul dentar mai subåire decât fosilele hominidelor æi omul modern. Smalåul
subåire reflectã o adaptare la tipul de hrãnire cu fructe, în timp ce smalåul gros  o adaptare
la hrãnirea cu plante cu o structurã mai durã. Smalåul subåire indicã un caracter primitiv,
observat la strãmoæul comun al hominoidelor æi la formele preumane, iar smalåul gros a
apãrut mai târziu în procesul evolutiv.

Cebid

Babuin

Om

Fig. nr. 4.2. Formula dentarã la cebid,
babuin æi om

Fig. nr. 4.3. Arcada dentarã superioarã æi diastema la cimpanzeu,
A. afarensis, om

Diastemã

Cimpanzeu A. afarensis Om

Diastemã
Lipsa

diastemei



Dovezi ale evoluåiei furnizate de geneticã

Fosilele reflectã  o imagine incompletã a trecutului pentru cã s–au pãstrat numai anumite
pãråi ale corpului anumitor organisme. Informaåii suplimentare despre filogenia æi evoluåia
omului sunt furnizate de genetica molecularã.

Evoluåia molecularã are la bazã analiza diferenåelor dintre secvenåele de nucleotide ale
ADN æi dintre secvenåele de aminoacizi ale proteinelor. Evoluåia este scrisã în materialul
genetic al speciilor actuale. Evaluarea diferenåelor dintre genele sau proteinele unor specii
indicã gradul lor de înrudire geneticã æi momentul în care s-a produs separarea lor dintr-un
strãmoæ comun (cu cât secvenåele ADN sunt mai asemãnãtoare, cu atât speciile s-au sepa-
rat mai recent). 

La speciile actuale s–au studiat comparativ: cromozomii, secvenåa ADN nuclear æi mito-
condrial, secvenåa proteicã. 

Studiul cromozomilor a urmãrit douã aspecte: 
– modelul de bandare (benzile G, C sau NOR);  
– ordinea genelor pe cromozom. 
Analiza comparativã a modelului de bandare al cromozomilor la specii diferite nu este

idealã pentru aprecierea gradului de înrudire geneticã, dar oferã informaåii despre modi-
ficãrile numerice sau structurale care au apãrut pe parcursul evoluåiei. De exemplu: 

– cromozomul 2 uman a apãrut prin fuziunea
centricã a doi cromozomi acrocentrici de la
cimpanzeu (Fig. nr. 4.4.). Astfel, cimpanzeul
prezintã 48 de cromozomi în nucleul celulelor
somatice, iar omul are un numãr redus la 46; 

– s–au identificat rearanjamente cromozomiale
de tipul inversiilor æi translocaåiilor mult mai
frecvent decât deleåii sau duplicaåii;

– modelul de bandare al cromozomului X este
identic la toate mamiferele, ceea ce dovedeæte
originea lor comunã;

– omul are în comun: cu cimpanzeul, gorila æi
urangutanul 99% dintre benzile cromozomi-
ale, cu pisica domesticã 35% dintre benzi æi
doar 7% cu æoarecele. 

Aæadar, toate speciile descind dintr-un trunchi
comun, din care s–au desprins în momente diferite ale evoluåiei, dar într-o ultimã etapã
s-au separat urangutanul, gorila, cimpanzeul æi omul.

Analiza comparativã a ordinii genelor pe cromozom (genele sintenice) aratã cã acelaæi
grup de câteva gene se poate gãsi pe braåe æi pe cromozomi diferiåi la speciile investigate
(11 gene linkate de pe cromozomul uman 21q se gãsesc în aceeaæi ordine pe cromozomul 16
de la æoarece æi cromozomul U10 de la vacã). Strãmoæul comun al acestor specii avea grupul
de gene pe un singur cromozom, grup care s-a dispersat pe cromozomi diferiåi în timpul evoluåiei.

Compararea secvenåei de nucleotide a ADN se realizeazã printr-o tehnicã specialã
numitã hibridare molecularã. Se pot compara secvenåa ADN a unei singure gene, secvenåa
unor fragmente ADN sau chiar secvenåa întregului genom. Molecule ADN provenind de la
specii diferite sunt denaturate, separate æi apoi monocatenele ADN de la specii diferite sunt
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a)
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Cromozomul 12

Om
2

Cimpanzeu
12+13

b)

Fig. nr. 4.4.
a) Cromozomul 12 la om, cimpanzeu, gorilã æi

urangutan
b) Fuziunea centricã a cromozomilor 12 æi 13

la cimpanzeu formeazã cromozomul 2 uman.



renaturate. Dacã speciile sunt înrudite genetic vor forma hibrizi moleculari ADN/ADN
rapid pentru cã au secvenåe comune. S-a arãtat cã secvenåa ADN uman diferã doar cu 1,8%
faåã de cimpanzeu, cu 2,3% faåã de gorilã æi 3,7% faåã de urangutan. 

Compararea secvenåei de aminoacizi din proteine are la bazã faptul cã toate speciile
actuale (existã unele excepåii) utilizeazã acelaæi cod genetic pentru sinteza proteinelor, ceea
ce susåine ideea originii comune a vieåii pe Terra. Studiul electroforetic æi imunologic al
proteinelor umane æi ale cimpanzeului a arãtat cã majoritatea proteinelor au 99% dintre
aminoacizi similari. 

Analiza ADN–ului mitocondrial are ca scop identificarea mutaåiilor, a secvenåelor de
nucleotide diferite la omul modern. ADNmt  cu cele mai multe mutaåii se gãseæte la popu-
laåiile africane, ceea ce indicã o origine mai veche a acestora pentru cã acumularea de
mutaåii într-o populaåie cere timp. S-a alcãtuit un arbore filogenetic al ADNmt bazat pe
compararea diferenåelor dintre africani æi non-africani. 

Åinând cont de modul particular de transmitere al ADNmt uman, exclusiv pe linie maternã,
s-a emis „Ipoteza Eva”. Eva (în sens figurativ) este mama ancestralã, al cãrei ADNmt s-a
transmis în descendenåã, acumulând mutaåii în timp æi rãspândindu-se în populaåiile umane.
Prin diverse metode s-a putut determina când æi unde a trãit aceastã femeie ancestralã ipote-
ticã. S-au identificat diferenåele dintre secvenåa ADNmt a diferitelor populaåii umane æi
diferenåele faåã de cimpanzeu, calculându-se o ratã a mutaåiei de 4% la un milion de ani (pre-
supunând cã rata mutaåiei a rãmas constantã). Se ætie cã cimpanzeul s-a separat acum 5 mili-
oane de ani æi s–a dedus cã Eva mitocondrialã a trãit acum 200 000 de ani, în Africa.

Æi analiza comparativã a secvenåei ADN a cromozomului Y (se transmite exclusiv pe
linie paternã) provenit de la bãrbaåi africani, europeni, australieni, japonezi æi masculi de
cimpanzeu aratã diferenåe nesemnificative, ceea ce indicã apariåia cromozomului Y, cu
circa 188 000 de ani în urmã.

Diversitatea geneticã umanã

Caracterizarea geneticã a diferitelor populaåii umane actuale aratã cã existã o variabili-
tate geneticã în interiorul fiecãrei populaåii, populaåiile fiind polimorfe, cu un pronunåat
grad de heterozigoåie. 

Variaåiile genetice îæi au originea în fenomenul mutaåional, iar prin recombinare geneticã
are loc redistribuirea mutaåiilor într-un numãr imens de genotipuri. Migraåia, deriva
geneticã æi selecåia pot introduce, fixa sau elimina aceste noi mutaåii într-o populaåie,
schimbându-i genofondul æi mãrind diversitatea geneticã intrapopulaåionalã.

Structura geneticã a unei populaåii se exprimã prin apariåia caracterelor fenotipice
(biochimice, morfologice, fiziologice sau comportamentale). Caractere umane morfologice
(culoarea pielii, talia, forma capului), vizibile, condiåionate poligenic , au fost deseori utili-
zate de antropologie pentru clasificarea în rase a speciei actuale de Homo sapiens (Fig. nr. 4. 5.).

Rasa, din punct de vedere practic, este o grupare naturalã de indivizi în cadrul speciei
care au caractere fizice similare, dar diferite faåã de alte asemenea grupãri. Din perspectivã
geneticã, rasa este un grup de indivizi în cadrul speciei care se distinge prin frecvenåele
alelice de alte asemenea grupãri. Rasele umane sunt rezultatul unui proces evolutiv.

Studiul genetic al unor caractere umane (grupe sangvine în sistemul ABO, MNS,
forma æi mãrimea capului, forma feåei, forma nasului, forma æi mãrimea dinåilor) aratã
cã existã o diversitate considerabilã nu numai între rase, ci æi în interiorul fiecãrei rase.
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De regulã, variabilitatea individualã din cadrul unei rase depãæeæte cu mult diferenåele mor-
fologice dintre rase, iar limitele dintre rase sunt greu de stabilit.
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Fig. nr.4. 5. Pigmentaåia pielii nu este un criteriu util în clasificarea raselor umane
pentru cã doi indivizi care au aceeaæi culoare a pielii pot fi foarte diferiåi genetic. 



Întrebãri la care litera de rãspuns corect desemneazã propoziåii:
A – adevãrate; B – false.

1. Frecvenåa alelelor rãmâne constantã în generaåiile succesive ale unei populaåii naturale.
A – adevãrat; B – fals.

2. Structura geneticã a unei populaåii este caracterizatã prin frecvenåele alelice æi
genotipice.

A – adevãrat; B – fals.
3. Evoluåia molecularã studiazã schimbãrile secvenåelor ADN sau proteice de-a lungul

timpului.
A – adevãrat; B – fals.

4. Prognatismul este un caracter care s-a menåinut la omul modern.
A – adevãrat; B – fals.

Întrebãri cu un singur rãspuns corect A, B, C sau D.
5. O populaåie umanã se caracterizeazã prin:

A. absenåa genofondului
B. lipsa structurii genetice
C. încruciæãri libere între indivizi
D. monomorfism alelic

6. Care dintre urmãtoarele frecvenåe genotipice ale organismelor AA, Aa æi aa concordã
cu condiåiile legii Hardy-Weinberg?

A.0,36; 0,55; 0,09
B. 0,29; 0,42; 0,29.
C. 0,64; 0,27; 0,09
D.0,25; 0,50; 0,25.

7. La caucazieni cãderea pãrului se datoreazã unei alele autozomale care se exprimã
dominant la bãrbaåi æi recesiv la femei. Dacã frecvenåa acestei alele este 0,3, câte
femei cu alopecie vor fi într-o populaåie de 2 000 de indivizi?

A.180
B. 9
C.1020
D. 0
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1. Ce factori  pot perturba polimorfismul echilibrat al unei populaåii?
2. Cum sunt determinate frecvenåele alelice?
3. Cum poate creæte homozigoåia într-o populaåie?
4. Care este diferenåa dintre un hominoid æi un hominid?
5. De ce compararea secvenåei genelor oferã mai multe informaåii despre evoluåia

molecularã decât compararea secvenåei proteinelor?
6. Forma, numãrul æi structura dinåilor au înregistrat tendinåe evolutive în procesul

umanizãrii?

Intrebãri recapitulative

TOPIC TEST
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8. Ce tip de aberaåii cromozomiale au avut un rol mai important în evoluåia umanã?
A. substituåia de nucleotide
B. mutaåia mitocondrialã
C. inversia æi translocaåia
D. aneuploidia

Întrebãri la care litera de rãspuns corect grupeazã cifrele dupã cum urmeazã:
A – 1,2,3; B – 1,3; C – 2,4; D – 4; E – 1,2,3,4.

9. Ce reprezintã la om absenåa molarului 3?
1. o tendinåã evolutivã
2. o anomalie dentarã de numãr
3. consecinåa scurtãrii maxilarelor
4. o fenocopie

10. Dacã q are o valoare micã, atunci alela recesivã existã mai frecvent în :
1. genotipurile homozigote dominante
2. genotipurile homozigote recesive
3. populaåiile izolate reproductiv
4. genotipurile heterozigote

Rãspunsuri

1.B; 2.A; 3.A; 4.B; 5.C; 6.D; 7.A; 8.C; 9.A; 10.D.



Aberaåie (anomalie) cromozomialã. 
modificare (anomalie) a numãrului de cromozomi
caracteristic speciei sau a structurii cromozomilor.

Acentric
cromozom sau fragment cromozomial lipsit de
centromer.

Acrocentric
cromozom cu centromerul situat subterminal; în
cariotipul uman, grupa D cuprinde perechile de
acrocentrici 13,14 æi 15, iar grupa G, perechile 21,
22 æi cromozomul Y.

Agent clastogen
induce rupturi cromozomiale. Poate fi fizic (ra-
diaåii UV, æocuri termice), biologic (virusuri) sau
chimic (antibiotice, pesticide, compuæi antifolici).

Agregare familialã
prezenåa în cadrul aceleiaæi familii a mai multor
indivizi cu un acelaæi caracter patologic, în aceiaæi
generaåie sau în generaåii succesive.

Alele
numite æi alelomorfe; forme alternative ale unei
gene care pot ocupa acelaæi locus pe un cromo-
zom æi influenåeazã acelaæi caracter. 

Alelie multiplã (polialelie)
într-o populaåie pot exista mai mult de douã gene
alele diferite pentru un locus dat; apare prin
mutaåii succesive ale genei iniåiale.

Amniocentezã
procedurã de diagnostic prenatal, efectuatã în tri-
mestrul al doilea de sarcinã; de obicei, prin puncåie
transabdominalã se extrage lichid amniotic care
conåine æi celule fetale. Celulele fetale sunt inves-
tigate citogenetic æi biochimic cu scopul de a evi-
denåia structura geneticã a produsului de concepåie.

Anafazã
fazã a diviziunii celulare care urmeazã metafazei,
când, centromerii se dedubleazã, iar cele douã
cromatide surori ale fiecãrui cromozom se separã
æi migreazã spre polii opuæi ai fusului de diviziune;
în anafaza primei diviziuni meiotice cei doi cro-
mozomi omologi se separã æi migreazã spre polii
opuæi ai fusului.

Aneuploidie
variaåie a numãrului de cromozomi caracterizatã
prin lipsa sau prezenåa în exces a unuia sau mai
multor cromozomi din pereche (de exemplu:
monosomia, trisomia, etc.). 

Ansã dermatoglificã
sau buclã, notatã cu L (loop). Figurã dermato-
glificã formatã dintr-un sistem de creste paralele
care se rotesc împrejur cu 1800 æi  ies prin mar-
ginea ulnarã sau radialã a buricului degetului.
Este delimitatã de un singur triradiu (delta); figurã
monodelticã.

Arbore genealogic
reprezentare graficã a legãturilor de rudenie dintre
membrii unei familii sau unui grup de familii în-
rudite.

Arc dermatoglific (A)
Figurã dermatoglificã constituitã dintr-un sistem de
creste care traverseazã de la o margine la alta bu-
ricul degetului, nefiind delimitat de nici un triradiu.

Asociaåie
termen utilizat pentru a arãta cã o genã marker are
o frecvenåã observatã mai mare într-o anumitã tul-
burare decât cea teoreticã. Asociaåia nu dovedeæte
cã gena care condiåioneazã tulburarea æi gena
marker sunt localizate pe acelaæi cromozom.

Asociaåie dismorficã
coexistenåa recurentã, deci neîntâmplãtoare, a mai
multor anomalii structurale din mai multe zone,
independente una de cealaltã, în aparenåã fãrã o
cauzã comunã, una neputând explica apariåia
celeilalte.

Asortare
consecinåa geneticã a distribuåiei întâmplãtoare a
cromozomilor neomologi în celulele fiice, în
prima anafazã meioticã sau a cromatidelor surori
în cea de a doua anafazã meioticã.

Autozomi
cromozomii somatici sau nesexuali; la om sunt
reprezentaåi de perechile 1-22.

Bandare
tehnici de colorare speciale, prin care fiecare cro-
mozom apare cu un model caracteristic de benzi
transversale, model care permite identificarea
fiecãrui cromozom, dar æi descrierea precisã a
aberaåiilor cromozomice de structurã.
Evidenåiazã diferenåele structurale dintre specii
apropiate pe scara evolutivã.

Bandã cromozomialã
parte a cromozomului, distinctã de segmentele
adiacente, având culoare mai închisã sau mai
deschisã în funcåie de tehnica folositã; fiecare tip
de bandã reflectã o condensare diferenåiatã a cro-
matinei.
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Biopsia vilozitãåilor coriale
procedurã de diagnostic prenatal efectuatã în
primul trimestru de sarcinã; se recolteazã cu un
catter åesut extraembrionar, identic genetic cu
celulele fetale care se examineazã în vederea
depistãrii defectelor citogenetice, enzimatice sau
genice. 

Bivalent
structurã formatã din alipirea cromozomilor
omologi pe toatã lungimea lor, în profaza primei
diviziuni meiotice; fiecare omolog are câte douã
cromatide.

Caracter familial
caracter care apare cu o frecvenåã mai mare
printre rudele individului cu acel caracter decât
printre indivizii neînrudiåi din aceiaæi populaåie.

Cariotip
formulã ce exprimã constituåia cromozomicã a
unui individ; cromozomii unei celule somatice
sunt ordonaåi dupã anumite criterii: mãrime,
poziåia centromerului, constricåii secundare,
sateliåi, model de bandare.

Centromer
segmentul de cromozom de la nivelul constricåiei
primare vizibil ca parte morfologicã distinctã în
metafazã; punctul de ataæare al cromatidelor
surori una de cealaltã; are rol în deplasarea cro-
matidelor spre polii opuæi ai celulei, servind ca loc
de prindere a cromozomilor la filamentele fusului
de diviziune.

Citogeneticã
ramurã a geneticii care se ocupã cu studiul
cromozomilor.

Codominant
douã alele diferite care ocupã acelaæi locus pe cro-
mozomii omologi æi care se exprimã ambele în
fenotip; de exemplu, grupul sangvin AB.

Compensaåie de dozã
mecanism de reglaj genetic prin care se egalizeazã
expresia fenotipicã (la bãrbaåi æi la femeie) a
genelor situate pe cromozomul X; fenomenul a
fost explicat de Mary Lyon (ipoteza lionizãrii).

Congenital
prezent la naætere; nu se referã la cauzã.

Consangvinitate
relaåie geneticã care existã între indivizi ce provin
dintr-un ascendent comun.

Consangvinizare
uniunea dintre indivizi care sunt înrudiåi genetic.

Corpuscul Barr
(cromatinã X), formaåiune condensatã în nucleii
interfazici ai celulelor somatice provenite de la
sexul feminin. Reprezintã unul dintre cei doi cro-
mozomi X, inactivat, de la sexul feminin. Femeile
normale sunt cromatin-pozitive (au un corpuscul
Barr), bãrbaåii normali sunt cromatin-negativi.  

Cromatidã
dupã replicarea cromozomului, la începutul
mitozei sau meiozei, cromozomul apare format
din douã subunitãåi identice între ele, numite
cromatide surori. Cromatidele sunt ataæate una de
cealaltã la nivelul centromerului, iar fiecare
cromatidã este subdivizatã într-un braå scurt (p) æi
un braå lung(q).

Cromatide surori
cele douã subunitãåi ale cromozomului, identice
între ele, pentru cã au apãrut prin replicarea cro-
mozomului de origine în faza S a ciclului celular.

Cromatinã
materialul genetic în nucleul interfazic; este alcã-
tuitã dintr-un complex nucleo-proteic format din
ADN, histone æi proteine nonhistonice. Apare sub
douã forme: condensatã (heterocromatina) æi
extinsã (eucromatina).

Cromozom
corpuscul colorat, purtãtor de informaåie geneticã,
vizibil în timpul diviziunii celulare. Ca numãr,
formã, dimensiune æi model de bandare este
caracteristic pentru fiecare specie.

Cromozomi omologi
cromozomi pereche în celula somaticã, cu aceiaæi
mãrime, aceiaæi formã, acelaæi model de bandare,
aceiaæi secvenåã de loci, dar cu origini diferite:
unul de origine maternã æi unul de origine paternã.
În timpul meiozei primare formeazã un bivalent
facilitându-se schimbul fizic de segmente croma-
tidice între cromozomii omologi.

Crossing-over
schimbul fizic reciproc de segmente cromatidice
între cromozomii omologi în timpul profazei
primei diviziuni meiotice. Reprezintã unul dintre
mecanismele variabilitãåii umane.

Crossing-over inegal
schimb de segmente cromatidice între cromozomi
omologi incorect aliniaåi, cu consecinåa cã se for-
meazã douã gene hibride, una puåin mai lungã æi alta
puåin mai scurtã, comparativ cu genele originale.

Deleåie
anomalie structuralã a genomului constând în
pierderea unui segment de genã (deleåie genicã),
sau a unui segment cromozomial (deleåie cromo-
zomicã). Segmentul deletat poate fi terminal sau
interstiåial.

Dermatoglife
modelul desenelor formate de crestele epidermice
pe degete, palme æi plante. Crestele dermice sunt
o succesiune a papilelor dermice. Sunt un caracter
somatic cu determinism multifactorial. În unele
sindroame genetice apar combinaåii neobiænuite a
modelelor dermatoglifice.

Diakinesis
ultimul stadiu al profazei primei diviziuni meio-
tice. În timpul diakinezei cromozomii omologi
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devin scuråi æi contractaåi, continuând sã se res-
pingã între ei.

Dicentric
un cromozom anormal structural care prezintã doi
centromeri.

Diferenåiere
proces prin care abilitãåile de dezvoltare æi
funcåionare ale unei celule se limiteazã la o anu-
mitã structurã æi funcåie.   

Diploid
celulã sau organism cu douã seturi de cromozomi
(2n), adicã, cu o pereche de cromozomi pentru
fiecare autozom æi cu doi cromozomi ai sexului.
La om, în celulele somatice numãrul diploid de
cromozomi este 46, dublu faåã de gameåi.

Disjuncåie
separare a cromozomilor omologi (asociaåi ca
bivalenåi) în cursul anafazei meiozei primare sau
a cromatidelor surori, fie în anafaza meiozei
secundare, fie în anafaza mitozei. 

Disomie
numãrul normal de cromozomi ai unei perechi la
organismele diploide.

Dispermie
fecundarea unui ovul normal de cãtre doi sperma-
tozoizi; are ca rezultat formarea embrionilor
umani triploizi.

Displazie
indicã o anomalie a histogenezei, adicã, organi-
zarea anormalã a celulelor în åesuturi.

Distrofie
alterarea structurii normale a unui åesut, a unui
organ, datoritã tulburãrilor de nutriåie.

Dominant
caracter condiåionat genetic care se manifestã æi în
stare heterozigotã. Se vorbeæte de dominanåã
completã în cazul în care fenotipul heterozigotului
nu poate fi deosebit de cel al homozigotului.

Duplicaåie
anomalie cromozomicã structuralã care constã în
apariåia în dozã dublã a unei gene sau a unui seg-
ment cromozomic în cadrul aceluiaæi cromozom.

Ereditate
informaåia geneticã transmisã în succesiunea
generaåiilor.

Eucromatinã
fracåiune a cromatinei nucleare care în interfazã
este decondensatã æi extinsã; se replicã la începutul
fazei S æi este activã transcripåional. 

Euploid
celulã sau organism cu un numãr exact de seturi
cromozomice haploide.

Expresivitate
gradul æi tipul de manifestare fenotipicã al unei
gene. Dacã manifestãrile fenotipice sunt de inten-

sitãåi æi/sau tipuri diferite la diveræi indivizi care
prezintã gena, expresivitatea este variabilã, dacã
aceste manifestãri sunt identice , atunci, expresi-
vitatea este constantã.

Fenocopie
caracter fenotipic produs de cauze ambientale care
simuleazã acelaæi caracter condiåionat genetic

Fenotip
caracteristicile biochimice, morfologice, fiziolo-
gice æi comportamentale, normale sau patologice
ale unui individ, determinate de constituåia sa
geneticã æi/sau modulate de factorii ambientali.

FISH (fluorescent in situ hybridization)
tehnicã utilizatã pentru localizarea genelor pe cro-
mozom; în ultimul timp este utilizatã în citogene-
tica clinicã.

Fratrie
toåi descendenåii unei perechi de genitori.

Fuziune centricã
vezi Translocaåie robertsonianã.

Genã
un segment din molecula de ADN implicat în pro-
ducerea unui lanå polipeptidic 

Genom
setul complet de gene al unui set haploid de cro-
mozomi. 

Genotip
constituåia geneticã a unui individ, cu referire fie
la complementul complet de gene, fie la un locus
particular.

Gonozom
cromozomii sexului, X æi Y. Termen mai puåin
utilizat la ora actualã.

Haploid
un singur set complet de cromozomi prezent într-o
celulã (n), format dintr-o singurã copie a fiecãrui
cromozom autozom æi un cromozom al sexului.
Setul haploid de cromozomi este tipic pentru gamet.

Hemizigot
individ diploid care are doar o singurã alelã
pentru un locus dat. Bãrbaåii sunt hemizigoåi dacã
ne referim la cromozomul X: au un singur cromo-
zom X, deci prezintã genele de pe acest cromozom
în dozã unicã.

Heterocromatinã constitutivã
fracåiune a cromatinei nucleare; este permanent
condensatã pe parcursul ciclului celular, prezentã
în anumite regiuni cromozomiale: pericentro-
merice æi adiacent constricåiilor secundare. Este
formatã din ADN cu secvenåe repetate care se
replicã tardiv; transcripåional este inactivã. 

Heterocromatinã facultativã
condensare permanentã a unuia din cei doi cro-
mozomi ai unei perechi, în anumite perioade ale
ontogenezei. De exemplu, unul dintre cromo-
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zomii X din nucleii interfazici ai celulelor soma-
tice provenite de la sexul feminin care formeazã
cromatina de sex X.

Heterogenitate geneticã
situaåie în care caractere fenotipice asemãnãtoare
sau identice sunt produse de gene diverse, alele
sau nealele.

Heterozigot
purtãtor de douã alele diferite ale unei gene date
care ocupã acelaæi locus pe cromozomii omologi.

Hibridare
încruciæare între indivizi din populaåii naturale
diferite genetic, care aparåin aceleiaæi specii.

Himerã
individ care prezintã un amestec de celule diferite
genetic, celule derivate din zigoåi diferiåi.

Hipoplazie
subdezvoltare a unui åesut  normal structurat æi
format.

Holandric
caracter care apare numai la bãrbaåi, controlat de
o genã plasatã pe cromozomul Y.

Homozigot
organism diploid  care prezintã douã alele identice
pentru un locus dat.

Instabilitate cromozomialã
inabilitatea cromozomilor de a-æi pãstra integri-
tatea. Apar numeroase rupturi æi rearanjamente
cromozomice spontane. 

Inversie
anomalie cromozomicã structuralã constând din
ruperea unui fragment cromozomic sau croma-
tidic, rotirea lui cu 180°° æi alinierea aceluiaæi cro-
mozom. Ca urmare, se inverseazã secvenåa nor-
malã a genelor. Segmentul inversat poate include
centromerul (inversie pericentricã) sau nu (inver-
sie paracentricã). 

Izocromozom
cromozom cu o structurã anormalã. alcãtuit din
douã braåe identice morfologic æi genetic. Apare
prin clivajul anormal al unui cromozom în anafazã.

Linkaj
situaåie în care doi loci sintenici, adicã situaåi pe
acelaæi cromozom, foarte apropiaåi fizic, tind sã se
transmitã împreunã în descendenåã. Genele care
ocupã aceæti loci sunt rareori separate de crossing-
over.

Locus
poziåia ocupatã de o genã pe cromozom.

Lyonizare
inactivarea întâmplãtoare a unui dintre cei doi
cromozomi X în nucleii interfazici ai celulelor
somatice de la sexul feminin, realizatã dupã  a 16-a
zi de viaåã intrauterinã. În cazurile de anomalii
numerice ale cromozomului X se inactiveazã toåi

cromozomii X excedentari, unul singur rãmânând
funcåional.

Marker genetic
1. genã cu efecte fenotipice detectabile, a cãrei
localizare este cunoscutã æi care permite locali-
zarea altor gene.
2. particularitate morfologicã a unui cromozom
care permite identificarea lui corectã.

Monogenic
caracter condiåionat de un singur locus genetic.
Respectã legile lui Mendel.

Monosomie
situaåie în care din numãrul diploid de cromozomi
al unei celule lipseæte  un întreg cromozom dintr-o
pereche (2n-1). La om, monosomiile autozomale
sunt letale.

Mozaic celular
coexistenåa la acelaæi individ a unor linii celulare
diferite genotipic sau cromozomic, derivate din
acelaæi zigot.

Multifactorial
caracter condiåionat de factori multiplii, genetici
æi non-genetici, fiecare având o contribuåie micã
la apariåia fenotipului.

Mutagen
orice agent care creæte rata mutaåiei.

Mutaåie
schimbare permanentã a structurii fizice æi/sau
chimice a genomului (genã sau cromozom care se
transmite în succesiunea generaåiilor).

Nondisjuncåie
anomalie de segregare a cromozomilor în timpul
diviziunii celulare. În anafaza meiozei primare
cromozomii rãmân uniåi, migrând la acelaæi pol,
sau, în anafaza meiozei secundare æi anafaza
mitozei, cromatidele surori rãmân împreunã,
migrând la acelaæi pol.

Nulisomie
lipsa ambilor cromozomi ai unei perechi dintr-o
celulã diploidã (2n-2). La om, este incompatibilã
cu viaåa postnatalã.

Pahiten
stadiu al profazei primei diviziuni meiotice, în
timpul cãruia cromozomii omologi, perfect ali-
niaåi æi asociaåi ca bivalenåi, devin mai scuråi æi
mai groæi. În acest stadiu are loc crossing-over-ul
urmat de apariåia chiasmatelor.

Penetranåã
este un concept statistic æi reprezintã procentul de
heterozigoåi care manifestã fenotipul corespunzã-
tor unei alele dominante. Se calculeazã raportând
numãrul de indivizi care exprimã alela dominantã
la numãrul total de indivizi purtãtori ai respectivei
alele. Absenåa manifestãrii fenotipice se numeæte
non-penetranåã, manifestarea la un numãr redus
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de purtãtori se numeæte penetranåã redusã, iar
manifestarea fenotipicã la toåi purtãtorii se
numeæte penetranåã completã.

Poligenic
caracter condiåionat de factori genetici multipli.

Polimorfism
coexistenåa într-o populaåie a variantelor discon-
tinue ale unui caracter condiåionat monogenic.

Poliploidie
multiplicarea exactã a numãrului de seturi cromo-
zomice. La om, este incompatibilã cu viaåa post-
natalã.

Polisomie
anomalie de numãr a cromozomilor de tipul aneu-
ploidiei, în care un cromozom dintr-o pereche
apare în copii multiple (trisomie, tetrasomie, pen-
tasomie etc.) într-o celulã diploidã.

Proband (proposit, caz index)
membru afectat al unei familii care constituie
punctul de plecare al unei cercetãri familiale.

Purtãtor
individ heterozigot pentru o genã mutantã care
poate sã nu se manifeste fenotipic.

Recesiv
caracter controlat genetic care se manifestã
fenotipic numai în stare homozigotã.

Recombinare
formarea de noi combinaåii de gene datoritã cross-
ing-over-ului dintre cromozomii omologi sau
asortãrii independente a cromozomilor în timpul
meiozei, fie schimbului de material genic între
douã fragmente ADN. 

Risc de recurenåã
posibilitatea de reapariåie a unui caracter patologic
la descendenåii unei familii deja afectatã de o tul-
burare geneticã. 

Screening
examinarea sistematicã (clinicã, geneticã, biochi-
micã, etc.) a tuturor indivizilor unei populaåii, cu
scopul de a identifica subiecåii care prezintã risc
genetic æi de a neutraliza acest risc (de exemplu,
identificarea purtãtorilor sãnãtoæi în cazul talasemiei).

Segregare 
separarea cromozomilor omologi æi a genelor pe
care le poartã  æi migrarea lor în gameåi diferiåi în
timpul meiozei.

Sex-influenåare
caractere condiåionate de gene autozomale, dar
care au grade diferite de exprimare la femei æi la
bãrbaåi.

Sex-limitare
caractere condiåionate de gene autozomale, dar
care se exprimã fenotipic la un singur sex.

Sex-ratio
raportul dintre numãrul de bãrbaåi æi femei într-o
populaåie.

Sindrom dismorfic
coexistenåa recurentã æi ca atare, neîntâmplãtoare,
a unor anomalii structurale în diferite zone de dez-
voltare, aparent independente una de alta, dar cu o
cauzã unicã.

Sintenie
localizarea a douã sau mai multe gene pe acelaæi
cromozom. Nu toate genele sintenice sunt linkate.

Sondã
fragment de ADN sau ARN monocatenar marcat
radioactiv sau cu fluorocromi care recunoaæte o
secvenåã complementarã de ADN sau ARN æi
formeazã cu aceasta un hibrid molecular. Se uti-
lizeazã pentru evidenåierea æi localizarea anumitor
secvenåe.

Susceptibilitate
sensibilitate a organismului faåã de acåiunea nega-
tivã a factorilor de mediu, condiåionatã genetic
sau paråial genetic. 

Telomer
segmente terminale situate la extremitãåile
braåelor cromozomilor, care au rolul de a le men-
åine integritatea.

Transcripåie
proces prin care se sintetizeazã ARN-ul prin
copierea informaåiei genetice din ADN.

Translaåie
decodificarea informaåiei genetice conåinutã de
ARNm în secvenåe specifice de aminoacizi la
nivelul ribozomilor.

Translocaåie
transferul unui segment cromozomial de pe un
cromozom pe altul.

Translocaåie robertsonianã
fuziunea braåelor lungi în zona centromericã æi
pierderea braåelor scurte ale celor doi cromozomi
acrocentrici implicaåi în acest tip de translocaåie ;
rezultã un unic cromozom. 

Triploid
celulã sau individ cu trei seturi cromozomice (3n).
La om, este letalã. 

Triradiu
figurã dermatoglificã constituitã din trei sisteme
de creste divergente în trei direcåii diferite, în
unghiuri de circa 120°°.

Variabilitate
diferenåele dintre indivizii aceleiaæi specii care nu
pot fi atribuite nici vârstei æi nici sexului.

Verticil (vârtej)
Indicat prin W, reprezintã o figurã dermatoglificã
în care crestele dermice formeazã un desen con-
centric constituit din douã anse încruciæate, rotite
în jurul unei structuri centrale. Este delimitat de
douã triradii, unul de fiecare parte.
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A
aberaåii cromozomiale 34
acentric 40
acrocefal 104
acrocentric 10
ADNmt 148
agent clastogen 41
agregare familialã  97
alaria 101
alele 56,130
alelie multiplã 57,134
alfa-fetoproteina 124
amelogenesis imperfecta 82,131
amniocentezã 122
anafazã 21, 22
anchetã familialã 97
aneuploidie 36
anodonåie 81,83
anomalii cromozomiale 34

– numerice 34
– de structurã 38 

ansã dermatoglificã 111 
apendice perinuclear 28
arbore genealogic 77 
arc dermatoglific 111 
Ardipithecus ramidus 138
arii palmare 112
asortare independentã 61
Australopithecus 139 
autozom 11

B
bandare cromozomialã 13 
bandã 13
biometrie 100
biopsia vilozitãåilor coriale 123
bivalent 21  
brahicefal 103
braå lung (q) 10 
braå scurt (p)10 
buclã (L) 111

C
caracter

– autozomal 65
– cantitativ 100 
– complex 97

–  dominant 57
–  mendelian 87
–  metric 100
–  recesiv 57
–  simplu 87

caria dentarã 89,90,97 
cariotip 9, 11, 16
cãsãtorie consangvinã 135
chamecefal 103
chamerhin 105
cefalometrie 101
celulã

–  diploidã 20, 56
–  haploidã 20, 56

centromer 10
citogeneticã 9
codominanåã 57, 60, 132
complex sinaptonemal 21
colchicinã 11, 23
compensaåia de dozã 28  
consangvinitate 122, 135  
constricåie secundarã 10
consultaåie geneticã 121
Cri du chat, sindrom 49
cromatidã 10
cromatinã sexualã 

–  X 28
–  Y 32

cromozom 9 
corpuscul 

– Barr 28
– F 32 
– sexual 28

crossing-over 21, 26

D
deleåie 38 
dentinogenesis imperfecta 80
derivã geneticã 136
dermatoglife 110
despicãtura labialã 127
diagnostic

– preimplantatoriu 125
– prenatal 122  

diakinesis 21
diastema interincisivã 81
dicentric 38, 41
dictioten 25
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dihibridare 61 
dinåi supranumerari 80 
diploten 21
discromiile dentare 79
disomie biparentalã 36
dispermie 35 
displazia ectodermalã hipohidroticã 82
distribuåie continuã 101   
diviziune

– ecvaåionalã 21
– reducåionalã 20

dolicocefal 103
dominanåã 57
Down, sindrom 44,45
duplicaåie 38

E

echilibru Hardy-Weinberg 130
echografie 125
Edward, sindrom 43
ereditate 56
ereditate autozomalã 65  
ereditate holandricã 75 
ereditate legatã de sex 70 
ereditate monogenicã 65
eucromatinã 13
eurion 101
euriprosop 104
evoluåie 137
examen sânge fetal 124

F

factor Rh 92
factor secretor 89
fenilcetonuria 136
fenotip 56
fetoscopie 125
fibrozã chisticã 136
FISH 15, 38
fuziune centricã 40 

G

gamet 23
gametogenezã 23
genã

- dominantã 57
- recesivã 57

genofond 129 
genotip 56
glabelã 101
gnathion 101
gonozom 11, 133

grup sangvin
– ABO 58,91
– MNS 94

gustãtor PTC 87

H
haploid 10
haptoglobine 96
hemizigot 71 
hemofilia A 133
hemoglobina S 95,96
hemoglobine 95
heterocromatinã 13 
heterogenitate geneticã 99
heterozigot 57
hibridare 58
hipsicefal 103
Homo

– erectus 139 
– habilis 139
– sapiens 141

hominid 138
hominoid 141
homozigot 57 

I
indici cefalometrici 103
inelar 41
inversie 40
izocromozom 41

K
Klinefelter, sindrom 47

L
lectine 90
legi mendeliene 59, 61
leptoprosop 104
leptorhin 105
leptoten 20
linkaj 94
lyonizare 28

M
marker genetic 89 
meioza 20
metacentric 10
metafazã 21,22
metriocefal 104
mezocefal 103
mezoprosop 101
mezorhin 105
migraåie 135
monosomie 33
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morfogramã 108
mozaic celular 38
mutaåie135 

N
nasion 101
negustãtor 87
nesecretor 89
non-disjuncåie

– meioticã 37
– mitoticã 37 

O
OMIM 87, 97
opistocranion 101
Orrorin tugenensis 138
ortocefal 103
ovogenezã 24, 25

P
pahiten 21
panmixie 58,130
parodontita juvenilã 97 
Patau, sindrom 42 
pliuri palmare 112
PMN 28
pogonion 101
polialelie 130
poligenie 55
polimorfism

– genetic 130 
– structural 14 

poliploidie 34
populaåie 129
prag gustativ 87 
proband 77
profazã 20, 21
prognostic genetic 122
prometafazã 21
PTC  62, 87
purtãtor 81, 121

R
recesivitate 57
recombinare geneticã 145
Rh 92

S
satelit 10
sânge fetal 124
screening genetic 135
secretor salivar 89
selecåie naturalã 135

sfat genetic 122
sicklemie 98
system

– ABO 91, 134
– MNS 94
– Rh 92

smalå dentar 143
spermatogenezã 24
spermiogenezã 24
spina bifida 124, 126
submetacentric 10
subnazal 101

T
talasemie 96, 99
tapeinocefal 104
telocentric 10
telofazã 21, 22
telomere 10
tetraploidie 36
tip constituåional 100
tragion 101
translocaåie 

– nereciprocã 40
– reciprocã 40 
– robertsonianã 39

trichion 101
triploidie 34
triradiu 111
trisomie 36
Turner, sindrom 33, 46

U
ultrasonografie 115

V
variaåii individuale 137
vertex 101
verticil 111
vilozitãåi coriale 123

W
Wolf, sindrom 48

Z
zigoten 21
zygion 
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GENE IMPLICATE ÎN SINTEZA ANTIGENILOR ERITROCITARI ÆI SALIVARI ABO

diza-
harid

diza-
harid

nesecretor

galactozã

N-acetil
glucozaminã

fucozã

N-acetil
galactozaminã

fenotip Bombay

substanåã H

substanåã H

secretor salivar

sistem ABO

sistem H/h

HH
Hh

se se

Se Se
Se se

IA

IB

IO

IA

IB

IO

hh

galactozã

N-acetil
glucozaminã

fucozã

N-acetil
galactozaminã
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ANEXE 159

Cele 54 de compartimente ale constituåiei dermatoglifice globale

Transmiterea pe compartimente a structurilor dermatoglifice
de la mamã (M) æi tatã (T) la copil (C).



Tipãrit la:



Deleåie Formarea cromozomului inelar

Formarea
izocromozomului

A: divizarea
normalã a
centromerului

Inversie

paracentricã pericentricã

B: divizarea
transversalã a
centromerului

A: terminalã

A

A

B

B

B: intercalarã

Tipuri de anomalii cromozomiale de structurã
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