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ar aquest missatge de plantilla )

Heréncia autosomica dominant i autosomica recessiva, els dos patrons d'heréncia mendeliana més comuns.
Un autosoma és qualsevol cromosoma que no sigui un cromosoma sexual.

En genética, la dominancia és el fenomen d'una variant(al-lel)d'un gen en un cromosoma emmascaranto anul-lant
I'efecte d'una variant diferent del mateix gen en l'altra copia del cromosoma. [1][2]La primera variant

s'anomena dominant i la segona recessiva. Aquest estat de tenir dues variants diferents del mateix gen en cada
cromosoma és originalment causat per una mutacié en un dels gens, ja sigui nou(de novo)o heretat. Els

termes autosomic dominant o autosdmic recessiu s'utilitzen per descriure variants genétiques en cromosomes no
sexuals(autosomes)i els seus trets associats, mentre que els dels cromosomes sexuals (al-loomes)

s'anomenen dominants vinculats a X,recessius o Y-vinculats a cromosomes Y; aquests tenen un patré d'heréncia i
presentacio que depén del sexe tant del pare com del nen (vegeu Vinculaci6 sexual). Atés que només hi ha una copia
del cromosoma Y els trets enllagats amb Y no poden ser dominants ni recessius. A més, hi ha altres formes de
dominancia com la dominancia incompleta,en la qual una variant genética té un efecte parcial en comparacié amb quan
esta present en ambdos cromosomes, i la co-dominancia,en la qual diferents variants en cada cromosoma mostren els
seus trets associats.

La dominancia no és inherent a un al-lel o als seus trets(fenotip). Es un efecte estrictament relatiu entre dos al-lels d'un
gen donat de qualsevol funcié; Un al-lel pot ser dominant sobre un segon al-lel del mateix gen, recessiu a un tercer i co-
dominant amb un quart. A més, un al-lel pot ser dominant per un tret, perd no per a uns altres.

La dominancia és un concepte clau en I'heréncia mendeliana i la genética classica. Les lletres i els quadrats de Punnett
s'utilitzen per demostrar els principis de domini en I'ensenyament, i I'Gs de lletres majlscules per a al-lels dominants i
lletres minUscules per a al-lels recessius és una convencié ampliament seguida. Un exemple classic de domini és
I'herencia de la forma de llavor en pésols. Els pésols poden ser rodons, associats amb al-lel R,0 arrugades, associats
amb al-lel r. En aquest cas, tres combinacions d'al-lels (genotips) son possibles: RR, Rr,i rr. Els individus RR
(homozigot)tenen pesols rodons, i els individus rr (homozigots) tenen pesols arrugats. En els individus Rr
(heterozigots),l'al-lel R emmascara la presencia de I'al-lel r, de manera que aquests individus també tenen pésols
rodons. Per tant, l'al-lel R és dominant sobre al-lel r,i al-lel r és recessiu a I'al-lel R.

La dominancia difereix de I'epistasis,el fenomen d'un al-lel d'un gen que emmascara l'efecte dels al-lels d'un
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gen diferent. [3]

Contingut

Fons
Vegeu també: Introduccio a la genética

Heréncia de naning en blat de moro. Demostrant les altures de les plantes a partir de les dues variacions progenitores i
el seu hibrid heterozigot F1 (centre)

El concepte de dominacid va ser introduit per Gregor Johann Mendel. Encara que Mendel, "El pare de la genética", va
utilitzar per primera vegada el terme en la década de 1860, no va ser ampliament conegut fins a principis del segle XX.
Mendel va observar que, per a una varietat de trets de pésols de jardi que tenen a veure amb I'aparicio de llavors,
beines de llavors i plantes, hi havia dos fenotips discrets, com ara llavors rodones versus arrugues, llavors grogues
versus verdes, flors vermelles versus blanques o plantes altes versus curtes. Quan es crien per separat, les plantes
sempre produien els mateixos fenotips, generacié rere generacid. No obstant aixo, quan es van creuar linies amb
diferents fenotips (entre si), un i només un dels fenotips parentals apareixia en la descendéncia (verd, o rodd, o vermell,
o alt). No obstant aixd, quan aquestes plantes hibrides es van creuar, les plantes de descendéncia van mostrar els dos
fenotips originals, en una proporcié caracteristica de 3:1, sent el fenotip més comu el de les plantes hibrides parentals.
Mendel va raonar que cada progenitor de la primera creu era un homozigot per a diferents al-lels (un progenitor AA i
I'altre progenitor aa), que cadascun aportava un al-lel a la descendéncia, amb el resultat que tots aquests hibrids eren
heterozigots (Aa), i que un dels dos al-lels de la creu hibrida dominava I'expressié de l'altre: Una mascara a.
L'encreuament final entre dos heterozigots (Aa X Aa) produiria AA, Aa i aa offspring en una proporcio de genotip 1:2:1
amb les dues primeres classes que mostraven el fenotip (A), i I'Gltima mostrant el fenotip (a), produint aixi la relacié
fenotip 3:1.

Mendel no va utilitzar els termes gen, al-lel, fenotip, genotip, homozigot i heterozigot, tots els quals van ser introduits
més tard. Va introduir la notacié de majuscules i minUscules per a al-lels dominants i recessius, respectivament, encara
en Us avui en dia.

El 1928, el genetista britanic Ronald Fisher va proposar que la dominancia actuava basant-se en la seleccié natural a
través de la contribucié de gens modificadors. El 1929, el genetista nord-america Sewall Wright va respondre afirmant
gue la dominancia és simplement una consequéncia fisioldgica de les rutes metaboliques i la necessitat relativa del gen
implicat. L'explicacié de Wright es va convertir en un fet establert en la genética, i el debat es va acabar en gran
mesura. No obstant aix0, alguns trets poden tenir la seva dominaci6 influenciada per mecanismes evolutius. [4][5][6]

Cromosomes, gens i al-lels
Vegeu també: Ploidy i Zygosity

La majoria dels animals i algunes plantes tenen cromosomesaparellats, i es descriuen com diploides. Tenen dues
versions de cada cromosoma, una aportada per I'0vul de la mare, i l'altra per I'espermadel pare, conegut com a
gametes,descrit com a haploide, i creat a través de la meiosi. Aquests gametes es fusionen durant la fecundaci6 durant
la reproduccié sexual,en un nou zigotd'una sola cél-lula, que es divideix diverses vegades, donant lloc a un nou
organisme amb el mateix nombre de parells de cromosomes en cada cél-lula (no gameta) que els seus pares.

Cada cromosoma d'un parell coincident (homoleg) és estructuralment similar a l'altre, i té una seqiiéncia d'ADN molt
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similar(loci,locus singular). L'ADN de cada cromosoma funciona com una série de gens discrets que influeixen en
diversos trets. Per tant, cada gen també té un homologuant corresponent, que pot existir en diferents

versions anomenades al-lels. Els al-lels en el mateix locus dels dos cromosomes homolegs poden ser idéntics o
diferents.

El tipus de sang d'un ésser huma esta determinat per un gen que crea un tipus de sang A, B, AB o0 O i es troba en el
bracg llarg del cromosoma nou. Hi ha tres al-lels diferents que podrien estar presents en aquest lloc, perd homeés dos
poden estar presents en qualsevol individu, un heretat de la seva mare i un del seu pare. [7]

Si dos al-lels d'un gen donat sén idéntics, I'organisme s'anomena homozigot i es diu que és homozigot respecte a
aguest gen; Si en canvi els dos al-lels sén diferents, I'organisme és heterozigot i és heterozigot. La composicioé genética
d'un organisme, ja sigui en un sol locus o sobre tots els seus gens col-lectivament, s'anomena genotip. El genotip d'un
organisme, directament i indirectament, afecta els seus trets moleculars, fisics i altres, que individualment o
col-lectivament s'anomenen fenotips. En el gen heterozigot loci, els dos al-lels interactuen per produir el fenotip. [cal
citacio]

Dominacio

Domini complet

En la dominancia completa, I'efecte d'un al-lel en un genotip heterozigot emmascara completament l'efecte de l'altre. Es
diu que I'al-lel gue emmascara l'altre és dominant per al segon, i I'al-lel que esta emmascarat es diu que és recessiu al
primer. [8] La dominancia completa, per tant, significa que el fenotip de I'heterozigot és indistingible del de I'homozigot
dominant.

Un exemple classic de domini és I'heréncia de la forma de llavor (forma de pésol) en pésols. Els pésols poden ser
rodons (associats amb al-lel R)o arrugades (associades amb al-lel r). En aquest cas, tres combinacions
d'al-lels(genotips)son possibles: RR i rr son homozigotics i Rr és heterozigot. Els individus de RR tenen péesols rodons i
els individus rr tenen pésols arrugades. En els individus Rr I'al-lel R emmascara la preséncia de I'al-lel r, de manera que
aquests individus també tenen pésols rodons. Per tant, I'al-lel R és completament dominant a I'al-lel r,i al-lel r és
recessiu a l'al-lel R.

Dominancia incompleta

Aquest quadrat de Punnett il-lustra el domini incomplet. En aquest exemple, el tret pétal vermell associat amb les
recombinacions al-lelS R amb el tret petal blanc de I'al-lel r. La planta expressa incompletament el tret dominant (R) fent
gue les plantes amb el genotip de Rr expressin flors amb menys pigment vermell que resulta en flors rosades. Els
colors no es barregen entre si, el tret dominant s'expressa amb menys forga.

La dominancia incompleta (també anomenada dominancia parcial, semi-dominancia o heréncia intermédia)es produeix
guan el fenotip del genotip heterozigot és diferent i sovint intermedi (resulta de la barreja de caracteristiques en estat
heterozigot) als fenotips dels genotips homozigotics. Per exemple, el color de la flor snapdragon és homozgot per al
vermell o el blanc. Quan la flor homozigo vermella s'aparella amb la flor homozigos blanca, el resultat produeix una flor
de snapdragon rosa. L'snapdragon rosa és el resultat d'un domini incomplet. Un tipus similar de dominancia incompleta
es troba en la planta de les quatre, on es produeix color rosa quan es creuen els pares veritables de les flors blanques i
vermelles. En genética quantitativa,on els fenotips es mesuren i tracten numericament, si el fenotip d'un heterozigot és
exactament entre (numeéricament) el dels dos homozigots, es diu que el fenotip no presenta cap dominancia, és a dir, la
dominancia nomeés existeix quan la mesura del fenotip de I'heterozigot esta més a prop d'un homozigot que de l'altre.

Quan les plantes de la generacié F1 s'auto-pol-linitzen, la proporcié fenotipica i genotipica de la generacié F2 sera 1:2:1
(vermell: rosa:blanc). [9]

Vegeu hipotesi de dominancia parcial.
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Co-dominancia

Co-domini en un cultivar de camellia

Els grups sanguinis A i B en humans mostren co-dominancia, pero el tipus O és recessiu a A i B.

Aquesta placa de Punnett mostra la co-dominacié. En aquest exemple, un toro blanc (WW) s'aparella amb una vaca
vermella (RR), i els seus descendents exhibeixen co-dominacié expressant tant els cabells blancs com els vermells.

La co-dominancia es produeix quan les contribucions d'ambdés al-lels sén visibles en el fenotip.

Per exemple, en el sistema de grups sanguinis ABO,les modificacions quimiques a una glicoproteina (antigen H) a les
superficies de les cél-lules sanguinies estan controlades per tres al-lels, dos dels quals sén co-dominants entre si(lA,
IB)i dominants sobre la i recessiva al locus ABO. Els al-lels IA i IB produeixen diferents modificacions. L'enzim codificat
per IA afegeix una N-acetilgalactosamina a un antigen H lligat a la membrana. L'enzim IB afegeix una galactosa. L'i
al-lel no produeix cap modificacio. Aixi, els al-lels IA i IB son cada un dominant a i (IAIA i | individus tots dos tenen sang
de tipus A, i els individus IBIB i IB tots dos tenen sang de tipus B), pero els individus IAIB tenen ambdues modificacions
en els seus globuls sanguinis i per tant tenen sang de tipus AB, Aixi que es diu que els al-lels 1A i IB sén co-dominants.

Un altre exemple es déna en el locus per al component beta-globina de I'hemoglobina, on els tres fenotips moleculars
de HbA/HbA, HbA/HbS,i HbS/HbS sbén tots distingibles per I'electroforesi de proteines. (La condicié médica produida pel
genotip heterozigot s'anomena tret de cél-lules falciformes i és una condicié més lleu distingible de

I'anémia falciforme,de manera que els al-lels mostren una dominancia incompleta respecte a I'anémia. Per a la majoria
dels loci genics a nivell molecular, ambdoés al-lels s'expressen de manera co-dominant, perqué ambdds es transcriuen

a 'ARN.

La co-dominancia, on els productes al-lél-lics coexisteixen en el fenotip, és diferent de la dominancia incompleta, on la
interaccié quantitativa dels productes al-lels produeix un fenotip intermedi. Per exemple, en la co-dominancia, una flor
homozigoa vermella i una flor homozigos blanca produiran descendéncia que té taques vermelles i blanques. Quan les
plantes de la generacid F1 s'auto-pol-linitzen, la proporcié fenotipica i genotipica de la generacié F2 sera 1:2:1 (vermell:
tacat:blanc). Aquestes proporcions sén les mateixes que les de la dominancia incompleta. Una vegada més, aquesta
terminologia classica és inadequada- en realitat aquests casos no s'ha de dir que exhibeixin dominancia en absolut.

Abordar les idees erronies comunes
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Aquesta secci6 no cita cap font. Si us plau, ajudeu a millorar aquesta secci6 afegint cites a fonts fiables. El material no
subratllat pot ser impugnat i eliminat. Trobar fonts: Geneética "Dominacié" — noticies - diaris - llibres - erudit - JISTOR (
Gener 2020) ( Aprendre com i quan eliminar aquest missatge de plantilla )

Tot i que sovint és convenient parlar d'un al-lel recessiu o d'un tret dominant,la dominancia no és inherent ni a un al-lel
ni al seu fenotip. La dominancia és una relacid entre dos al-lels d'un gen i els seus fenotips associats. Un al-lel
"dominant” és dominant a un al-lel particular del mateix gen que es pot deduir del context, pero pot ser recessiu a un
tercer al-lel, i codominant a un quart. De la mateixa manera, un tret "recessiu" és un tret associat amb un al-lel recessiu
particular implicit pel context, pero aquest mateix tret pot ocorrer en un context diferent on es deu a algun altre gen i un
al-lel dominant.

La dominancia no esta relacionada amb la naturalesa del fenotip en si, és a dir, si es considera "normal" o "anormal”,

"estandard" o "no estandard", "saludable" o "malalt”, "més fort" o "més feble", 0 més o menys extrem. Un al-lel dominant
0 recessiu pot explicar qualsevol d'aquests tipus de trets.

La dominancia no determina si un al-lel és perjudicial, neutre o avantatjés. No obstant aixo, la seleccié ha d'operar
sobre gens indirectament a través de fenotips, i la dominancia afecta I'exposicié d'al-lels en fenotips, i per tant la taxa de
canvi en les freqiéncies d'al-lels sota seleccié. Els al-lels recessius nocius poden persistir en una poblacié a baixes
frequencies, amb la majoria de copies transportades en heterozigots, sense cap cost per a aquests individus. Aquests
recessius rars son la base de molts trastorns genéticshereditaris.

La dominacié també no té res a veure amb la distribucié dels al-lels en la poblaci6. Tant els al-lels dominants com els
recessius poden ser extremadament comuns o extremadament rars.

Nomenclatura
Aquesta secci6 tracta sobre les notacions genétiques que identifiquen la dominancia. Per a la nomenclatura formal
moderna, vegeu Nomenclatura genética.

En genética, els simbols van comencgar com a marcadors de posici6 algebraics. Quan un al-lel és dominant a un altre, la
convencié més antiga és simbolitzar I'al-lel dominant amb una lletra majlscula. A I'al-lel recessiu se li assigna la mateixa
lletra en mindscules. En I'exemple del pésol, una vegada que es coneix la relacié de dominacié entre els dos al-lels, és
possible designar I'al-lel dominant que produeix una forma rodona per un simbol de lletra majuscula R,i I'al-lel recessiu
que produeix una forma arrugada per un simbol mindscul r. Els genotips homozigots dominants, heterozigots i
homozigotics recessius s'escriuen RR, Rri rr,respectivament. També seria possible designar els dos al-lels com w i w,i
els tres genotips WW, Ww,i ww,els dos primers dels quals produien pésols rodons i el tercer pésols arrugats. L'eleccio
de"R"0"W"com a simbol per a I'al-lel dominant no prejutgi si I'al-lel que causa el fenotip "rodé" o "arrugat" quan
I'homozigot és el dominant.

Un gen pot tenir diversos al-lels. Cada al-lel esta simbolitzat pel simbol del locus seguit d'un superindex Unic. En moltes
especies, I'al-lel més comu en la poblaci6 salvatge es designa com a al-lel de tipus salvatge. Es simbolitza amb un
caracter + com a superindex. Altres al-lels sdbn dominants o recessius a l'al-lel de tipus salvatge. Per als al-lels
recessius, el simbol del locus es troba en lletres mindscules. Per als al-lels amb qualsevol grau de dominancia a l'al-lel
de tipus salvatge, la primera lletra del simbol del locus és en majlscules. Per exemple, aqui hi ha alguns dels al-lels

en un lloc del ratoli de laboratori, Mus musculus: Ay, groc dominant; a+, tipus salvatge; i unbt,negre i bronzejat.

L'al-lel abt és recessiu a I'al-lel de tipus salvatge, i I'al-lel Ay és codominant a I'al-lel de tipus salvatge. L'al-lel Ay també
és codominant a l'al-lel abt, perd mostrant que la relacié esta més enlla dels limits de les regles per a la nomenclatura
genetica del ratoli.

Les regles de nomenclatura genética han evolucionat a mesura que la genética s'ha tornat més complexa. Els comités
han estandarditzat les regles per a algunes especies, perd no per a totes. Les regles d'una espécie poden diferir una
mica de les regles d'una espeécie diferent. [10][11]

Relacié amb altres conceptes genétics
Diversos al-lels
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Article principal: Al-lels multiples

Encara que qualsevol individu d'un organisme diploide té com a maxim dos al-lels diferents en qualsevol locus

(llevat d'aneuploideus),la majoria dels gens existeixen en un gran nombre de versions al-léliques en el conjunt de la
poblacio. Si els al-lels tenen efectes diferents sobre el fenotip, de vegades les seves relacions de dominancia es poden
descriure com una série.

Per exemple, el color de la capa en els gats domeéstics es veu afectat per una série d'al-lels del gen TYR (que codifica
I'enzim tirosinasa). Els al-lels C, cb, cs,i ca (a tot color, birma, siameési albi,respectivament) produeixen diferents nivells
de pigment i, per tant, diferents nivells de dilucié de color. L'al-lel C (color complet) és completament dominant en els
tres Ultims i el ca al-lel (albi) és completament recessiu als tres primers. [12][13][14]

Domini autosomic versus sexual
Article principal: Vinculacié sexual

Aquesta secci6 no cita cap font. Si us plau, ajudeu a millorar aquesta secci6 afegint cites a fonts fiables. El material no
subratllat pot ser impugnat i eliminat. Trobar fonts: Geneética "Dominacié" — noticies - diaris - llibres - erudit - JISTOR (
Gener 2020 ) ( Aprendre com i quan eliminar aquest missatge de plantilla )

En els humans i altres espécies de mamifers, el sexe esta determinat per dos cromosomes sexuals

anomenats cromosoma X i cromosoma Y. Les femelles humanes son tipicament XX; Els mascles son tipicament XY.
Els parells restants de cromosomes es troben en ambdds sexes i s'anomenen autosomes; Els trets genétics a causa
dels loci en aquests cromosomes es descriuen com autosomics, i poden ser dominants o recessius. Els trets genétics
dels cromosomes X i Y s'anomenen lligats al sexe, perqué estan vinculats a cromosomes sexuals, no perque siguin
caracteristics d'un sexe o d'un altre. A la practica, el terme gairebé sempre es refereix a trets lligats a Xi molts d'aquests
trets (com la deficiencia de visio de color vermell-verd) no es veuen afectats pel sexe. Les femelles tenen dues copies
de cada locus génic que es troba en el cromosoma X, igual que per als autosomes, i s'apliquen les mateixes relacions
de dominancia. Els mascles, perd, només tenen una copia de cada locus del gen del cromosoma X, i es descriuen
com hemizigos per a aquests gens. El cromosoma Y és molt més petit que el X,i conté un conjunt molt més petit de
gens, inclosos, perd no limitats a, aquells que influeixen en la "masculinitat”, com el gen SRY per al factor determinant
de testis. Les regles de dominancia dels loci génics lligats al sexe estan determinades pel seu comportament en la
femella: com que el mascle només té un al-lel (excepte en el cas de certs tipus d'aneuploidiacromosomica del
cromosoma Y), aquest al-lel sempre s'expressa independentment de si és dominant o recessiu. Els ocells tenen
cromosomes sexuals oposats: els ocells mascles tenen cromosomes ZW i aus femelles. No obstant aix0, I'heréncia de
trets recorda el sistema XY d'una altra manera; Els pinsans zebra mascles poden portar un gen de coloracio blanca en
el seu dos cromosomes Z, pero les femelles desenvolupen coloracié blanca sempre. Les llagostes tenen sistema XO.
Les femelles tenen XX, pero els mascles només X. No hi ha cromosoma Y en absolut.

Epistasis
Article principal: Epistasis

L'epistasis €s una interaccié entre al-lels en dos loci génics diferents que afecten un sol tret, que de vegades pot
semblar una interaccié de dominancia entre dos al-lels diferents en el mateix locus. L'epistasis modifica la relacié
caracteristica 9:3:3:1 esperada per a dos gens no epistes. Per a dos loci, es reconeixen 14 classes d'interaccions
epistes. Com a exemple d'epistasis recessiva,un locus génic pot determinar si un pigment floral és groc(AA o Aa)o
verd(aa),mentre que un altre locus determina si el pigment es produeix(BB o Bb)o no(bb). En una planta de bb, les flors
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seran blanques, independentment del genotip de I'altre locus com AA, Aa,o aa. La combinacio de bb no és dominant
per a l'al-lel A: més aviat, el gen B mostra epistasis recessiva al gen A, perqueé el locus B quan homozigot per a
I'al-lel recessiu (bb)suprimeix I'expressio fenotipica del locus A. En un encreuament entre dues plantes AaBb, aixo
produeix una relacio caracteristica de 9:3:4, en aquest cas de groc: verd : flors blanques.

En l'epistasis dominant,un locus génic pot determinar el pigment groc o verd com en I'exemple anterior: AA i Aa s6n
grocs, i aa son verds. Un segon locus determina si es produeix un precursor de pigment(dd)o no(DD o Dd). Aqui, en
una planta de DD o Dd, les flors seran incolores independentment del genotip del locus A, a causa de l'efecte epistatic
de I'al-lel D dominant. Aixi, en un encreuament entre dues plantes AaDd, 3/4 de les plantes seran incolores, i els
fenotips groc i verd s'expressen només en plantes dd. Aixd produeix una caracteristica proporcié 12:3:1 de plantes
blanques: grogues: verdes.

L'epistasi suplementaria es produeix quan dos loci afecten el mateix fenotip. Per exemple, si el color del pigment és
produit per CC o Cc pero no cc,i per DD o Dd pero no per dd,llavors el pigment no es produeix en cap combinacio
genotipica amb cc o dd. Es a dir, tots dos loci han de tenir aimenys un al-lel dominant per produir el fenotip. Aixo
produeix una relacio caracteristica 9:7 de plantes pigmentades a les plantes no pigmentades. L'epistasi
complementaria, en canvi, produeix una planta no pigmentada si i només si el genotip és cc i dd,i la relacio
caracteristica és de 15:1 entre plantes pigmentades i no pigmentades. [15]

La genetica classica considerava interaccions epistes entre dos gens alhora. Ara és evident per la genetica molecular
gue tots els loci genics estan involucrats en interaccions complexes amb molts altres gens (per exemple, les rutes
metaboliques poden implicar desenes de gens), i que aix0 crea interaccions epistes que sén molt més complexes que
els models classics de dos locus.

Principi de Hardy-Weinberg (estimaci6 de la freqiiéncia de la portadora)
Article principal: Principi de Hardy-Weinberg

Aquesta secci6 no cita cap font. Si us plau, ajudeu a millorar aquesta secci6 afegint cites a fonts fiables. El material no
subratllat pot ser impugnat i eliminat. Trobar fonts: Geneética "Dominacié" — noticies - diaris - llibres - erudit - JISTOR (
Gener 2020 ) ( Aprendre com i quan eliminar aquest missatge de plantilla )

La freqiiéncia de I'estat heterozigot (que és l'estat portador d'un tret recessiu) es pot estimar utilitzant la férmula de
Hardy-Weinberg: {displaystyle p{2}+2pq+q™{2}=1}

Aquesta férmula s'aplica a un gen amb exactament dos al-lels i relaciona les freqiiéncies d'aquests al-lels en una gran
poblacié amb les freqiiéncies dels seus tres genotips en aguesta poblacio.

Per exemple, si p és la freqliencia de I'al-lel A,i q és la freqiiencia d'al-lel a llavors els termes p2,2pq,i g2 son les
frequencies dels genotips AA, Aa i aa respectivament. Atés que el gen només té dos al-lels, tots els al-lels han de ser A
oaip+qg=1. Arabé, si A és completament dominant a llavors la freqiiéncia del genotip portador Aa no es pot
observar directament (ja que té els mateixos trets que el genotip homozigotic AA),perd es pot estimar a partir de la
freqUiéncia del tret recessiu en la poblacio, ja que aixd és el mateix que el del genotip homozigotic aa. és a dir, es poden
estimar les freqiiéncies d'al-lels individuals: g = ?f(aa), p =1 ? q, i d'aquelles es pot derivar la frequéncia del genotip
portador: f(Aa) = 2pq.

Aquesta férmula es basa en una série de sup0sits i una estimacid precisa de la freqiiéncia del tret recessiu. En general,
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gualsevol situacié del mén real es desviara d'aquests suposits fins a cert punt, introduint inexactituds corresponents en
I'estimacid. Si el tret recessiu és rar, llavors sera dificil estimar la seva freqiiéncia amb precisio, ja que es necessitara
una mida de mostra molt gran.

Dominant versus avantatjés

Aquesta secci6 no cita cap font. Si us plau, ajudeu a millorar aquesta secci6 afegint cites a fonts fiables. El material no
subratllat pot ser impugnat i eliminat. Trobar fonts: Geneética "Dominacié" — noticies - diaris - llibres - erudit - JISTOR (
Gener 2020 ) ( Aprendre com i quan eliminar aquest missatge de plantilla )

La propietat de "dominant" de vegades es confon amb el concepte d'avantatjoés i la propietat de "recessiu" de vegades
es confon amb el concepte de perjudicial, pero els fenomens sén diferents. La dominancia descriu el fenotip dels
heterozigots pel que fa als fenotips dels homozigots i sense respecte al grau en que els diferents fenotips poden ser
beneficiosos o perjudicials. Ates que molts al-lels de malalties genetiques son recessius i com que la paraula
dominancia té una connotaci6 positiva, sovint es fa la suposicié que el fenotip dominant és superior pel que fa a
I'aptitud. Pero aix0 no esta assegurat; Com es discuteix a continuacié, mentre que la majoria dels al-lels de malalties
genétiques sén perjudicials i recessius, no totes les malalties genétiques son recessives.

No obstant aix0, aquesta confusio ha estat generalitzada al llarg de la historia de la genética i persisteix fins als dias
d'avui. Abordar aquesta confusié va ser una de les principals motivacions per a la publicacié del principi de Hardy-
Weinberg.

Mecanismes moleculars

Les bases moleculars de la dominancia eren desconegudes per Mendel. Ara s'entén que un locus genic inclou una
llarga serie (centenars a milers) de bases o nucleotids d'acid desoxiribonucleic (ADN) en un punt particular d'un
cromosoma. El dogma central de la biologia molecular afirma que"lI'ADN fa ARN fa proteina”,és a dir, que I'ADN

es transcriu per fer una copia d'ARN, i 'ARN es tradueix per fer una proteina. En aquest procés, diferents al-lels en un
locus poden o no ser transcrits, i si es transcriu es poden traduir a versions lleugerament diferents de la mateixa
proteina (anomenades isoformes). Les proteines sovint funcionen com enzims que catalitzen reaccions quimiques a la
cel-lula, que produeixen directament o indirectament fenotips. En qualsevol organisme diploide, les sequiéncies d'ADN
dels dos al-lels presents en qualsevol locus génic poden ser idéntiqgues (homozigotes) o diferents (heterozigot). Fins i tot
si el locus génic és heterozigot a nivell de la sequencia d'ADN, les proteines fetes per cada al-lel poden ser idéntiques.
En abséncia de cap diferéncia entre els productes proteics, cap dels dos al-lels es pot dir que sigui dominant (vegeu co-
dominancia,més amunt). Fins i tot si els dos productes proteics son lleugerament diferents(al-lozims),és probable que
produeixin el mateix fenotip pel que fa a I'accié enzimatica, i de nou cap dels dos al-lels pot dir-se dominant.

Pérdua de funci6 i haplos suficiencia

La dominancia es produeix normalment quan un dels dos al-lels no és funcional a nivell molecular, és a dir, no es
transcriu 0 no produeix un producte proteic funcional. Aixo pot ser el resultat d'una mutacié que altera la seqiiencia
d'ADN de I'al-lel. [cal citacié] Un organisme homozigot per a I'al-lel no funcional generalment mostrara un fenotip
distintiu, a causa de I'abséncia del producte proteic. Per exemple, en humans i altres organismes, la pell no pigmentada
del fenotip albi resulta quan un individu és homozigotic per a un al-lel que codifica una versié no funcional d'un enzim
necessari per produir el pigment de la pell melanina. Es important entendre que no és la falta de funcié el que permet
descriure l'al-lel com recessiu: aquesta és la interaccié amb I'al-lel alternatiu en I'heterozigot. Hi ha tres tipus d'interaccio:

En el cas tipic, I'Gnic al-lel funcional fa suficient proteina per produir un fenotip identic al de I'homozigot: aixo

Institut Nova Historia - www.inh.cat/articles/Gen-dominant-vs.-recessiu
Pagina 8 de 12



s'anomena haplosficiencia. Per exemple, suposem que la quantitat estandard d'enzim produida en I'homozigot funcional
és del 100%, amb els dos al-lels funcionals contribuint al 50% cadascun. L'Unic al-lel funcional de I'heterozigot produeix
el 50% de la quantitat estandard d'enzim, que és suficient per produir el fenotip estandard. Si I'heterozigot i I'homozigot
funcional-al-lel tenen fenotips identics, I'al-lel funcional és dominant per a I'al-lel no funcional. Aixo passa en el locus
genic albi: I'heterozigot produeix enzim suficient per convertir el pigment precursor de la melanina, i l'individu té
pigmentacio estandard.

Amb menys fregliéncia, la presencia d'un sol al-lel funcional déna un fenotip que no és normal perd menys greu que el
de I'hnomozigot no funcional. Aixo passa quan l'al-lel funcional no és suficient. Els termes haplo-insuficiéncia i
dominancia incompleta s'apliquen tipicament a aquests casos. La interacci6 intermédia es produeix quan el genotip
heterozigot produeix un fenotip intermedi entre els dos homozigots. Depenent de quin dels dos homozigots s'assembla
més a I'heterozigot, es diu que un al-lel mostra un domini incomplet sobre l'altre. Per exemple, en humans, el locus
genic Hb és responsable de la proteina de la cadena beta(HBB),que és una de les dues proteines globines que formen
I'hemoglobina del pigment sanguini. [16] Moltes persones s6n homozigotes per a un al-lel anomenat HbA; Algunes
persones porten un al-lel alternatiu anomenat HbS,ja sigui com homozigots o heterozigots. Les molécules
d'hemoglobina dels homzigots HbS/HbS pateixen un canvi de forma que distorsiona la morfologia dels globuls vermells,i
causa una forma greu i potencialment mortal d'anémia anomenada aneémia de cél-lules falciformes. Les persones
heterozigotes HbA/HbS per a aquest al-lel tenen una forma molt menys severa d'anémia anomenada tret de cel-lules
falciformes. Com que el fenotip de la malaltia dels heterozigots HbA/HbS és més similar pero no idéntic a

I'homozigot HbA/HbA, es diu que I'al-lel HbA és incompletament dominant a I'al-lel HbS.

Rarament, un sol al-lel funcional en I'heterozigot pot produir un producte genétic insuficient per a qualsevol funcio del
gen, i el fenotip s'assembla al de I'hnomozigot per a l'al-lel no funcional. Aquesta haploinsficiencia completa és molt
inusual. En aquests casos, es diria que I'al-lel no funcional és dominant per a I'al-lel funcional. Aquesta situacié pot
océrrer quan l'al-lel no funcional produeix una proteina defectuosa que interfereix amb el correcte funcionament de la
proteina produida per I'al-lel estandard. La presencia de la proteina defectuosa "domina" la proteina estandard, i el
fenotip de la malaltia de I'heterozigot s'assembla més a la de I'homozigot per dos al-lels defectuosos. El terme
"dominant” sovint s'aplica incorrectament a al-lels defectuosos el fenotip homozigotic dels quals no ha estat examinat,
pero que causen un fenotip diferent quan es heterozigot amb I'al-lel normal. Aquest fenomen es produeix en una séerie
de malalties repetides de trinucleotids, un exemple és la malaltia de Huntington. [17]

Mutacions dominants-negatives

Moltes proteines normalment sén actives en forma de multimer, un agregat de mdltiples copies de la mateixa proteina,
també coneguda com a proteina homomulmeérica o proteina homooligérica. De fet, la majoria dels 83.000 enzims
diferents de 9.800 organismes diferents de laBase de Dades d'Enzims BRENDA representen homooligomers. [19] Quan
la versié de tipus salvatge de la proteina esta present juntament amb una versié mutant, es pot formar un multimer mixt.
Una mutacié que condueix a una proteina mutant que interromp l'activitat de la proteina de tipus salvatge en el multimer
€s una mutacié dominant-negativa.

Una mutacié dominant-negativa pot sorgir en una cél-lula somatica humana i proporcionar un avantatge proliferatiu a la
cel-lula mutant, donant lloc a la seva expansio clonal. Per exemple, una mutacié dominant-negativa en un gen necessari
per al procés normal de mort cel-lular programada(Apoptosi)en resposta al dany a I'ADN pot fer que la cél-lula sigui
resistent a 'apoptosi. Aix0 permetra la proliferacié del clon fins i tot quan hi hagi danys excessius a I'ADN. Aquestes
mutacions dominants negatives es produeixen en el gen supressor de tumors p53. Laproteina de tipus salvatge P53
normalment esta present com un multimer de quatre proteines (oligotetramer). Les mutacions p53 dominants negatives
es produeixen en una série de diferents tipus de cancer i lesions pre-canceroses (per exemple, tumors cerebrals,
cancer de mama, lesions pre-canceroses orals i cancer oral). [20]

Les mutacions dominants negatives també es produeixen en altres gens supressors de tumors. Per exemple, es van
identificar dues mutacions de la linia germinal negativa dominant en el gen mutat ataxia telangiectasia (ATM) que
augmenta la susceptibilitat al cancer de mama. Les mutacions negatives dominants del factor de transcripcié C/EBP?
poden causar leucémia mieloide aguda. Les mutacions negatives dominants hereditaries també poden augmentar el
risc de malalties diferents del cancer. Les mutacions dominants negatives en el receptor gamma activat per peroxisoma
(PPAR?) s'associen amb resisténcia severa a la insulina, diabetis mellitus i hipertensid. [24]

També s'han descrit mutacions negatives dominants en organismes diferents dels humans. De fet, el primer estudi que
va informar d'una proteina mutant que inhibeix el funcionament normal d'una proteina de tipus salvatge en un multimer
mixt va ser amb el bacteridfag T4 proteina de fibra de cua GP37. Les mutacions que produeixen una proteina truncada
en lloc d'una proteina mutant de longitud completa semblen tenir I'efecte negatiu dominant més fort en els estudis de
P53, ATM, C/EBP? i bacteriofag T4 GP37.

Malalties genétiques dominants i recessives en humans
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En els éssers humans, molts trets genetics o malalties es classifiquen simplement com a "dominants" o "recessius".
Especialment amb les anomenades malalties recessives, que son de fet un factor de gens recessius, pero poden
simplificar excessivament les bases moleculars subjacents i conduir a un malentés de la naturalesa de la dominancia.
Per exemple, la malaltia geneética recessiva fenilcetondria (PKU)[26] resulta de qualsevol d'un gran nombre (>60)
d'al-lels al locus génic de I'enzim fenilalanina hidroxilasa (PAH). Molts d'aquests al-lels produeixen poc o cap PAH,com a
resultat del qual el substrat fenilalanina (Phe) i els seus subproductes metabolics s'acumulen en el sistema nerviés
central i poden causar una discapacitat intel-lectual severa si no es tracten.

Per il-lustrar aquests matisos, els genotips i les consequéncies fenotipiques de les interaccions entre tres hipotétics
al-lels de PAH es mostren a la taulasegiient:[28]

GenotipActivitat PAH[Phe] concPKU ?

AA
100%
60 ?M
No

AB
30%
120 ?M
No

CC

5%

200 ~ 300 ?M
Hiperfenillaninmia

BB

0.3%

600 ~ 2400 ?M
Si

En les persones no afectades homozigot per a un al-lel funcional estandard(AA),l'activitat pah és estandard (100%), i la
concentracié de fenilalanina a la sang[Phe]és d'uns 60 ?M (= ?mol/L). En persones no tractades homozigotes per a un
dels al-lels PKU(BB),I'activitat pah és propera a zero, [Phe] de deu a quaranta vegades estandard, i I'individu manifesta
PKU.

En I'heterozigot AB, l'activitat pah és només el 30% (no el 50%) de I'estandard, la sang[Phe]s'eleva per dues vegades, i
la persona no manifesta PKU. Aixi, I'al-lel A és dominant a I'al-lel B respecte a la PKU, pero I'al-lel B és incompletament
dominant a I'al-lel A pel que fa al seu efecte molecular, determinacid del nivell d'activitat pah (0,3% < 30% << 100%).
Finalment, I'al-lel A és un dominant incomplet de B respecte a [Phe], ja que 60 ?M < 120 ?M << 600 ?M. Fixeu-vos una
vegada més que és irrellevant per a la qlestio de la dominancia que I'al-lel recessiu produeix un fenotip més extrem.

Per a un tercer al-lel C,un homozigot CC produeix una quantitat molt petita d'enzim PAH, el que resulta en un nivell una
mica elevat de[Phe]a la sang, una condicié anomenada hiperfenilalaninmia,que no resulta en discapacitat intel-lectual.

Es a dir, les relacions de dominancia de dos al-lels qualssevol poden variar segons quin aspecte del fenotip s'esta
considerant. Normalment és més (til parlar de les consequéncies fenotipiques de les interaccions al-léliques implicades
en qualsevol genotip, en lloc d'intentar forgar-les a categories dominants i recessives.
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Veure també

Llista de trets mendelians en humans
ADN mitocondrial
Quadrat de Punnett
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