2. Com podem saber el tipus d"herencia?

Cas 1: Cancer de mama i el gen BRCAT

L'any 2013 I'actriu nord-americana Angelina Jolie va fer
public que s'havia sotmes a una doble mastectomia
preventiva després de conéixer que tenia una mutacio al
gen BRCAT. Dos anys després es va sotmetre a una
histerectomia (extirpacié de I'Uter, els ovaris i les trompes
de Fal-lopi). La seva mare i la seva avia materna van morir
de cancer d'ovari als 56 i 45 anys, respectivament. A més,
la seva tieta materna sabia que tenia el mateix gen BRCAT THE

defectuds i va morir de cancer de mama als 61 anys. AN G ELI NA

Hi ha cancers que tenen un component hereditari, com EFFECT
és el cas de la familia de I'Angelina Jolie. Un dels més
freqlents és el cancer de mama i ovari produit per
mutacions en el gen BRCAT, localitzat en el cromosoma
17. Aquest gen és un gen supressor de tumors que quan
és defectuds augmenta les probabilitats de patir cancer de mama en un 70% i cancer d'ovari
en un 45%.

a) Quin patré d’heréncia presenta aquesta susceptibilitat a patir cancer de mama i/o ovari?
Fent servir una nomenclatura adequada, indiqueu els genotips de tots els membres de la
familia de I'Angelina Jolie representats en l'arbre genealogic segiient. Els individus foscos
fan referéncia a aquells que tenen el gen BRCAT defectuds.
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b) Si I'’Angelina Jolie (lll.1) hagués tingut dos germans (o germanes) més, quina és la
probabilitat que tots dos haguessin heretat la mutacio al gen BRCAT1? Justifiqueu la resposta
indicant els calculs que heu fet per obtenir el resultat.



2. Com podem saber el tipus d"herencia?

Cas 2: Malaltia de Giinther i vampirisme

En I'actualitat, hi ha moltes series o pel-licules, com The Vampire Diaries o Twilight, on
apareixen vampirs. L'any 1985 el bioquimic canadenc David Dolphin va proposar una
explicacié cientifica per al vampirisme.
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Dolphin va observar que el fenotip dels individus afectats per la malaltia de Gunther (o
porfiria eritropoética congenita) i la descripcid dels vampirs en la literatura era molt similar.
Aquests pacients eren alts i prims, amb les dents llargues i punxegudes i, a més, la llum
solar els danya greument la pell. La malaltia de Giinther esta causada per mutacions en el
gen URQOS, situat en el cromosoma 10.

a) Dolphin va poder reconstruir I'arbre genealogic d'una familia de Transilvania (Romania) en
la qual suposadament s’havien registrat casos de vampirisme. El color fosc indica aquells
individus que pateixen la malaltia de Guinther. Quin patré d'herencia presenta la malaltia de
Glnther? Fent servir una nomenclatura adequada, indiqueu els genotips de tots els membres
de 'arbre genealogic segient.
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b) Si els individus 1.1 i 11.2 tenen dos descendents més, quina és la probabilitat que tots dos
estiguin afectats per la malaltia de Glinther? Justifiqueu la resposta indicant els calculs que
heu fet per obtenir el resultat.



2. Com podem saber el tipus d’heréencia?

Cas 3: Tyrion Lannister i acondroplasia

La Casa Lannister esta formada per persones altes i
majoritariament esveltes. Tot i aixi, entre els seus descendents es
troba en Tyrion Lannister, el qual pateix nanisme. La principal
causa del nanisme és l'acondroplasia, una malaltia genética
causada per mutacions en el gen FGF3, localitzat al cromosoma
4. A continuacié es mostra l'arbre genealogic de la Casa
Lannister.

Font: https://twitter.com/got_tyrion/
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a) Quin patr6 d’heréncia presenta I'acondroplasia? Fent servir una nomenclatura adequada,
indiqueu els genotips de tots els membres de I'arbre genealogic anterior.

b) Si en Tyrion Lannister tingués dos descendents amb una parella d’estatura normal, quina
seria la probabilitat que els dos siguin afectes? Justifiqueu les respostes indicant els calculs
que heu fet per obtenir els resultats.
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Cas 4: Lorenzo’s Oil i adrenoleucodistrofia

L'any 1992 es va estrenar la pellicula Lorenzo’s Oil
(L'oli de la vida) de George Miller. El protagonista, en
Lorenzo, és un nen afecte d'adrenoleucodistrofia
(ALD), una malaltia hereditaria a causa de mutacions
en el cromosoma X que provoquen un deteriorament
progressiu i irreversible del sistema nervios. Els pares i
els avis d'en Lorenzo estan sans, mentre que la
germana de la mare té un fill afectat per la mateixa
malaltia.
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a) Quin patré d'herencia presenta l'adrenoleucodistrofia? Fent servir una nomenclatura
adequada, indiqueu els genotips de tots els membres de I'arbre genealogic seguent.
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b) Si en Lorenzo hagués tingut un germa, quina probabilitat hagués tingut de ser afecte
d'aquesta malaltia? | si hagués tingut una germana? Justifiqueu les respostes indicant els
calculs que heu fet per obtenir els resultats.



En el seglient quadre ompliu primer la fila corresponent al vostre cas. Durant |'exposicio
de cada grup, afegiu-hi la informacio restant.
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