Per respondre algunes de les preguntes de I’examen, necessitareu consultar la taula del

IES La Llauna

codi gengétic:
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1.- La figura segiient representa un procés cel-lular fonamental
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a) (1 punt) Indiqueu el nom del procés representat, i escriviu en els requadres A, B, C i
D el nom dels components assenyalats. Quina és la funci6 de la molécula B de la
figura?
Es tracta del procés de la traduccio o sintesi de proteines.

A = Aminoacid;

B = tRNA (de tranferéncia);

C = Ribosoma;

D = mRNA (missatger)

Nom del proces | TRADUCCIO O SINTESI DE PROTEINES

El tRNA ¢és la molecula a qué s’uneix ’aminoacid corresponent,
Funcié de la segons la seqiiencia del seu anticod6. (No cal esmentar que la unio6
molécula B de I’aminoacid al tRNA la porta a terme 1’enzim Aminoacil-tRNA
sintetasa). Es responsable de 1’ordenacié dels aminoacids segons
I’ordre que “dicta” ’ARNm

b) (1 punt) Observeu la figura segiient.

Utilitzant la taula del codi genétic i el principi de la complementarietat de bases,
empleneu els requadres de la figura

c) (1 punt) La seqiiencia 5> -GCACUGUUCUGGCAGAGA-3"dela
molécula D (primera figura) conté informacié que procedeix d’una altra molecula.

De quina molécula es tracta?

Es la molécula de DNA




Com s’anomena el procés de transferéncia d’informacié d’una molecula a I’altra?
Es el procés de transcripcio

En quin compartiment cel-lular es produeix aquest procés?
Té lloc en el nucli cel-lular

2.- El gen “OB”, responsable de la sintesi de la proteina leptina, sembla ser que és
determinant en certs tipus d’obesitat a I’especie humana. La leptina és sintetitzada pel
teixit adip6s 1 actua sobre el cervell inhibint la gana.

a) (1 punt)

Els ratolins homocigotics per un gen defectudés “OB” no sintetitzen leptina 1 per tant
presenten obesitat. A partir d’aquest exemple, feu un esquema que expliqui els
procesos biologics que determinen els caracters a partir dels gens. A 1’esquema han
d’apareixer els termes: proteina, mRNA, gen, traduccid, transcripcid, obesitat, cervell i
teixit adipoOs.

Teixit adipos
Gen Gen mutat
Transcripcid Transcripcid

w

mRNA modificat

Traduccid Traduccio

y w

Proteina leptina Leptina no funcional

Secrecid Secrecio

Leptina no funcional

Giran ingest:
de greix

Inhibicio de Cap efecte
la gana

w

Cervell Cervell

b) (1 punt)
Suposem que en la cadena codificant del gen OB s’ha produit la substitucid de la base G
per la base C en el triplet ATG. Com es denominen aquest tipus de canvis? Utilitzant la



taula del codi genétic, expliqueu per que aquest canvi ha fet que la leptina deixi de ser
funcional.
La substitucié d’una base en un gen, com qualsevol canvi heretable en el material

genétic, és una mutacio.

El triplet ATG ¢és transcrit en el codo UAC que, com es pot veure a la taula del codi
genétic, codifica I’aminoacid Tir. En canvi, el triplet mutat ATC és transcrit en el codo
UAG que indica Stop, o aturada de sintesi proteica. Aixo fa que la proteina leptina
sigui més curta del que era. Possiblement aixd0 haura canviat la seva estructura
tridimensional, o bé faltara algun aminoacid important en el reconeixement pel seu

receptor, de manera que la leptina deixi de ser funcional.

3.- (1 punt)
Els percentatges de cada base nitrogenada en diferents tipus de material hereditari son:

BASES NITROGENADES (%)
T C U A G
Huma 31 19 31 19
Bacteri (£. Coli) 24 26 24 26
Virus de la grip - 25 32 23 20
Reovirus -—-- 22 28 28 22

Qu¢ podem deduir d’aquestes dades respecte a la constitucid dels diferents tipus de

material hereditari (DNA o RNA, cadena senzilla o cadena doble)? Justifiqueu la vostra
resposta.

Huma: DNA de cadena doble. Té timina i igual proporci6é de A que de T i de C que
de G que son les parelles de bases nitrogenades que es formen per ponts d’hidrogen en
les cadenes antiparal-leles del DNA

Bacteri (E. Coli): DNA cadena doble. T¢ timina i igual proporcio de A que de T ide C
que de G que son les parelles de bases nitrogenades que es formen per enllagos
d’hidrogen en les cadenes antiparal-leles del DNA

Virus de la grip: RNA cadena senzilla. T¢ uracil i diferent proporcio de A que de U i
de C que de G, per tant no es troben aparellades.

Reovirus: RNA cadena doble. T¢ uracil i igual proporcié de A que de U i de C que de
G que son les parelles de bases nitrogenades que es formen per enllagos d’hidrogen en
les cadenes antiparal-leles de ’'RNA




4.- (2 punts) La miopatia de Miyoshi €s una distrofia muscular determinada per una
mutacid en el gen que codifica una proteina que €s necessaria per desenvolupar un
muscul sa.

A partir de I’arbre genealdgic, raoneu el patr6 d’heréncia (dominant/recessiu; lligat al
sexe/autosomic) de la malaltia, aixi com els genotips dels individus 12, 13, III1, 1112 1
IV2. Contesteu a les taules.

Els cercles representen dones i els quadrats, homes. Els individus que pateixen la
malaltia estan en negre.
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Patr6 d’heréncia Argumentacio:

dominant / recessiu

lligat al sexe / autosomic

Aquesta malaltia s’hereta segons un patré FeCessiu i autosomic. No pot ser lligat al
sexe, perque llavors 1’individu 1112 hauria de patir la malaltia (XmY)), per tal que la dona
IV2 la tingués també (XmXm). Tampoc no pot ser dominant, doncs llavors una de les
dues persones, com a minim, de la parella III hauria de ser heterozigotica (Mm), i
llavors patiria (o patirien) la malaltia.

El patré autosomic-recessiu permet explicar els fenotips observats a I’arbre genealogic.
No és acceptable dir que no es tracta d’una caracteristica lligada al sexe pel fet que es
presenta tant en dones com en homes.



12 I3 I 1 112 IV 2

GENOTIPS

Suposant M-allel “normal” de la proteina muscular; m-al-lel mutant de la proteina
muscular, els genotips serien:

[2-13-IV2 =mm [I1-1112 = Mm
5.- (2 punts) Es coneix una malaltia genéctica que ¢és deguda a una proteina alterada pel
canvi d’un aminoacid valina per acid glutamic en la posici6 465.

El canvi GAG — GTG elimina un lloc de tall de I’enzim de restriccié Mstll, que actua
sobre la seqiiencia CCTGAGG.

Tipus de proteina Seqiiéncia d’aminoacids
Seqiiencia de nucleotids

Normal Pro — Glu - Glu
CCT-GAG-GAG

alterada Pro — Val- Glu
CCT-GTG-GAG

a) Explica breument qué és un enzim de restriccid i per a que s’utilitzen.

b) Una parella, que té un cert risc de ser portadors d’aquesta malaltia, esperen bessons.
Decideixen fer les proves genetiques. Al laboratori fan servir la técnica de tallar el DNA
amb enzims de restriccio i separar els fragments per electroforesi. El resultat de les
proves és el segiient:

Embrié 1 Embrié 2

Quina ¢s la situacié genética de cadascun dels embrions?

Que son les marques que apareixen a partir del DNA dels embrions?

Explica per que en un cas apareixen dues franges i en el cas de I’altre embrié només
apareix una.

a) Un enzim de restriccio €s un enzim que reconeix i talla seqliencies concretes de
DNA. S’utilitzen per tallar el DNA en proves genétiques.

b) L’embrio n° 1 esta afectat per la malaltia, ja que , segons podem veure en el
resultat de les proves, el seu DNA no ha estat tallat per I’enzim Mstll . Aixo vol




dir que la seqiiéncia de reconeixement d’aquest enzim no esta, correspon, per
tant, a la seqliencia mutada.( CCT-GTG-GAG)

L’embrid n° 2 esta sa, ja que I’existéncia de dos fragments de DNA indica que
I’enzim Mstll ha reconegut i ha tallat la seqiiéncia caracteristica. Per tant
I’embrié té la seqiiencia CCT-GAG-GAG, que correspon a un individu sa.
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