LES LLEIS MENDELIANES

per

JuLius BAUuEr

Els fonaments de I'heréncia interessen a tots. En
realitat no hi ha res més meravellés i més enigmatic
que el mecanisme bioldgic que assegura la transmissié
de caracters i qualitats tan diferents i tan minuciosos
dels pares als fills. L'd0vul fecundat porta tot el que
caracteritza el génere, l'espécie, la raca, la familia, a
més de moltes qualitats individuals que es desenrotllen
independentment de qualsevol influéncia exterior. E]
germen té, doncs, les més grans i gairebé inconcebibles
energies potencials. Des dels temps més llunyans, s’han
registrat i observat els més estranys fendmens hereditaris
per part dels metges i els naturalistes. S’han fet esforcos
per a establir les lleis que regulen la transmissié heredi-
taria, perd sense aconseguir-ho fins al moment que Gregor
Mendel, el sacerdot de Moravia, enuncia la seva concepcié
genial dels fendomens genétics, concepcié deduida d’una
série d'importants observacions botiniques. Les seves
experiéncies, amb el creuament de diferents races de
pesols, i les conclusions convincents que es desprenien
d’aquestes experiéncies, es publicaren I'any 1865; descui-
dades i oblidades, les lleis de la hibridacié de Gregor
Mendel foren redescobertes I'any 1900, gairebé simulta-
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niament, per Correns a Berlin, Tschermak a Viena i De
Vries a Holanda; aleshores s'exhuma la petita publicaci6
de Mendel que havia estat oblidada. Ben aviat les lleis
de Mendel s’anomenaren lleis de la hibridacié, i es dona
el nom de Mendelisme a la ciéncia dels creuaments. La
concepci6 de Mendel, en formular les lleis generals de
I’heréncia, es basava tan sols sobre els resultats de creua-
ments ben estudiats i analitzats amb un esperit genial.
Molt més endavant, aquesta concepci6é fou confirmada i
recolzada pels estudis citologics, sobre el comportament
dels cromosomes i el fenomen de llur divisié i repeticié
exacta en les céllules que es desenvolupen en l'dvul
fertilitzat. Els fenomens carioquinétics de la divisié
cel-lular que presenten tantes de meravelles i curiositats,
no es comprendrien, sense relacionar-los amb les lleis
mendelianes que es van desprendre d’observacions d'un
ordre completament diferent. Perd d’aquesta manera
han arribat a ésser una base solida de les idees de Gregor
Mendel. Fins i tot s’ha parlat d’una analogia d’aquest
descobriment amb el planeta Neptun, I'orbita del qual era
coneguda per un calcul de Leverrier abans que se I'hagués
descobert.

El mendelisme ha arribat a ésser en els darrers deu
anys una ciéncia tan complexa i extensa, que €s impossible
tractar en una sola conferéncia més que dels punts fona- ‘
mentals i alguns dels resultats més importants i indispen-
sables per a comprendre molts dels fenomens de la pa-
tologia humana.

L’experiéncia fonamental de Mendel fou la segiient:
creud dues races diferents de pesols; una raca de flors
roges amb una raca de flors blanques. Aquestes races
eren el que s’anomenen descendéncies pures, o sigui que
creuades entre elles mateixes donaven solament flors de
color roig o blanc respectivament. La primera generacio
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que resulta d’aquest creuament tenia flors roges com un
dels seus progenitors. En aquesta primera generacié
filial no hi havia flors blanques, perd tanmateix el ca-
racter blanc no s’havia extingit, no estava més que en
estat latent, recessiu, car en creuar els individus de la
primera generacié filial entre ells, s’obtenia, en la segona
generaci6, entre les flors roges, un promedi d’'una quarta
part que tenia color blanc. Es a dir, tornaven al tipus
suprimit del progenitor. El caricter recessiu s’havia
manifestat a la segona generacié filial en un 25 per 100
dels individus, i creuant aquests entre ells, es comportaven
com a descendents purs, o sigui que no donaven origen
a flors d’altre color que el blanc. La majoria de les
flors de la segona generacié eren blanques, perd encara
que totes tinguessin la mateixa apariéncia hi havia entre
elles una diferéncia fonamental. Entre el %5 per 100
de la F,, 25 per 100 representaven una diferéncia pura
i llurs descendents florien, sense excepcié, en roig. Perd
un 50 per 100 es comportava com llurs pares. Creuades
entre elles, es redissociaven a la tercera generaci6 en
una quarta part de flors blanques i tres quartes parts
de flors roges. Mendel dedui d’aquestes experiéncies les
segiients conclusions : tots els individus lorigen dels
quals es deu a una reproduccié sexuada, han rebut per
a cada caracter i cada qualitat constitucional un factor
del pare i un altre de la mare, factors la interferéncia
dels quals determina les propies caracterfstiques. Si el
factor rebut dels progenitors és el mateix, per exemple,
si les flors han heredat del pare i de la mare el mateix
factor que produeix color roig, el resultat sera la produccié
de flors roges. A aquests individus se’ls anomena homo-
cigots. Pero les flors de la F, que han heredat per una
banda el factor roig i el factor blanc per l'altra, se’ls
anomena heterocigots, i el resultat actual sera el producte
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d’interferéncia entre els roigs i els blancs. Regularment,
un dels dos factors diferents predomina sobre l'altre,
és el factor dominant; l’altre suprimit és el recessiu.
Els individus de la F, sén roigs, perqué roig és el factor
dominant, i el blanc és un factor recessiu. Els indivi-
dus de la F, tenen la mateixa apariéncia que un dels
pares; es diu que llur fenotipus és el mateix. Pero la
seva estructura factorial és diferent; sén heterocigots, el
que vol dir que no constitueixen una descendéncia pura i
que es dissocien quan es creuen entre ells. Llur genotip
és diferent. D’aquestes observacions s’han deduit dues
lleis mendelianes fonamentals. La llei d’uniformitat de
tots els individus de la F, que resulten del creuament de
dues races diferents i que representin descendéncies pures.
La llei de dissociacié de caracters en la F,, siels individus
heterocigots de la F, es creuen entre ells. Les propor-
cions numeériques anomenades mendelianes que hem
trobat, sén d’un 25 per 100 de flors blanques, 25 per 100
de flors roges homocigots i 50 per 100 de flors roges hete-
rocigots, que es redissocien durant un creuament entre
elles mateixes. Aquestes proporcions no poden obser-
var-se més que en un gran nombre de descendents. Sén
el resultat global estadistic, conseqiiéncia de les combi-
nacions dels gamets diferents que contenen el factor
roig o blanc. D’aquestes experiéncies, Mendel arriba a
la. conclusié que els gamets que es desprenen dels organs
sexuals contenen solament un factor per a cada caracter,
és a dir, que els individus heterocigots de la F, porten
o el factor roig o el factor blanc. La dissociacié té lloc
d’aquesta manera durant I'evolucié dels gamets. Ja que
el nombre de gamets de factor roig és el mateix que el
nombre de gamets de factor blanc, en fer-se a I'atzar
combinacions entre els dos tipus de gamets, resulta que
qualsevol combinacié possible — roig-roig, roig-blanc,
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blanc-roig, blanc-blanc — pot fer-se amb la mateixa
probabilitat. Aixd explica les proporcions mendelianes:
25 per 100 de flors blanques, 25 per 100 de flors roges
homocigots, 50 per 100 d’heterocigots, i ensems, ens posa
en guardia per a no fer conclusions precipitades de les
proporcions fortuites que poden observar-se entre els
membres d'una familia humana que sofreixin una malal-
tia constitucional heredada.

Hem comprovat que el resultat fenotipic dels hete-
rocigots depén de la interferéncia entre els dos diferents
factors, dels quals és regla que un sigui dominant i 'altre
recessiu. Hem d’afegir, tanmateix, que hi ha també
productes intermitjos entre alguns caracters; per exemple,
hi ha plantes amb flors roges i blanques el creuament
de les quals déna lloc a plantes heterocigots amb flors
roses. En aquest dltim cas no hi ha predomini d’un
caracter sobre de 1'altre; predomini i recissivitat sén termes
relatius en proporci6 mitua de certs factors.

El conjunt de factors que produeixen un caricter
0 una qualitat com en el nostre exemple, és a dir, els
factors que produeixen el color de les flors s’anomenen
alelomorfes. Se sap que hi ha factors que poden sofrir
diferents modificacions i presentar-se en estats alelomor-
fes miltiples. Respecte al color, per exemple, un factor
amb modificacions diferents pot produir un color blanc
o roig, rosa, o un altre. Entre els estats alelomorfes
multiples d'un factor, n’hi ha que poden ésser dominants
amb referéncia als uns i recessius amb referéncia als altres.
No hi ha recessivitat ni predomini en si. Fins ara no
podem considerar més que els creuaments de les descen-
déncies pures que difereixen per un sol factor. ;Quins
sé6n els resultats dels creuaments de les descendéncies
pures que difereixen entre elles en 2 0 3, o com és la
regla en la naturalesa en molts de caracters? Es parla
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de monohibridisme en el cas que hem discutit fins ara
i dihibridisme, trihibridisme i polihibridisme en els casos
en queé les races creuades difereixen en dos, tres o diver-
sos caracters. Mendel ha posat en evidéncia que la
disjuncié dels caracters diferents té lloc a I'atzar, com si
fossin completament independents els uns dels altres.
Es comprendra millor aquesta tercera llei de Mendel, de
la disjuncié independent dels factors, si es dedueix d'un
exemple efectiu els resultats obtinguts en la realitat.
Quan creuem, per exemple, una raga de la férmula geno-
tipica AA.BB.CC. amb una altra que difereixi d’aquesta
en dos factors, és a dir, de férmula 4a.bb.CC., tindrem
en la F, solament individus de la férmula Aa.Bb.CC.,
que s’assemblen en tot a un dels pares, el caracter 4 del
qual domina sobre el caracter a4 de l'altre. Els gamets
produits per aquests individus representaran quatre tipus:
ABC, AbC, aBC, abC. Segons les lleis de probabilitats,
sén possibles setze combinacions entre aquests quatre
tipus diferents amb la mateixa probabilitat de realitzacié.
Entre aquestes combinacions no n’hi ha més que una
que retorna completament a I'un, i una altra que retorna
completament a l'altre progenitor, o sigui, que presenten
les férmules AA.BB.CC i aa.bb.CC. Les altres dife-
reixen dels pares per llur heterocigot. La repartici6 dels
fenotips sera 94 B-34b-3aB-1ab. Entre setze individus
de la F, nou tenen un fenotip del pare de caracters do-
minants, tres tenen un caracter dominant i I’altre recessiu.
Presenten tipus nous que no existien abans del creua-
ment. Quan es practica un creuament trihibrid, és a
dir, de races que difereixen I'una de I’altra per tres factors,
s’obtenen vuit tipus diferents de gamets i seixanta-quatre
tipus de llur acoplament. Entre aquests, solament un
torna completament a la raca originaria. Es facil de-
mostrar que sota una mateixa apariéncia fenotipica, hi
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ha dues constitucions genotipiques diferents : vint-i-set
d’aquests seixanta-quatre tipus de la F, tenen la mateixa
aparieéncia fenotipica de l’ascendent de caricters domi-
nants 4 BC, perd solament un és idéntic a I’ascendent
en el referent al genotipus, perqué solament un té la
féormula homocigota dels tres caracters 44.BB.CC. Com
més augmenta el nombre dels caracters alelomorfes dife-
rents, més classes hi ha de gamets i, per consegiient,
més combinacions genotipiques realitzades. D’aquest
augment del nombre dels genotipus i dels fenotipus per
hibridacié, se’n desprenen conseqiiéncies for¢a interessants.
La segona llei de Mendel de la disjunci6 dels caricters
esta basada sobre la reaparicié dels tipus familiars en la
segona generacié filial. En el cas del monohibridisme,
cada un d’aquests tipus apareix un cop entre quatre,
en el dihibridisme un cop entre setze, i en el trihibridisme
un cop sobre seixanta-quatre combinacions. Perd si hi
ha deu caracters diferents en les dues races creuades,
solament reapareixera el genotipus del pare una sola
vegada sobre 1.048,576. En realitat, aquestes combina-
cions no s’observaran, i el fenomen -caracteristic de
la regressi6 als tipus originaris podrd semblar que no
tingui lloc. El nombre creixent del fenotipus correspo-
nents a tipus nous, donard cada cop més la impressié
d’una multitud de formes menys facilment separables
les unes de les altres. Es tindrd necessiriament la im-
pressié d'una variabilitat continua, ja que certes formes
heterocigotes sén molt més freqiients que les altres, i
entre els descendents d'un creuament polihibrid, es tindra
la impressié que la llei de la disjuncié falla, sobretot si
tenim en compte que la descendéncia de la F, és limitada.
Es important considerar-ho en preséncia d'un creuament
polihibrid, si mirem els resultats dels creuaments en
I'home. En la reproduccié humana no és possible reco-
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néixer les lleis mendelianes més que per excepcié, o sigui
en les families que tenen una tara hereditaria for¢a rara.
L’estudi de la transmissié hereditaria d'una anomalia
constitucional poc freqiient, com és, per exemple, la
polidactilia, ’albinisme, la retinitis pigmentaria, corea de
Huntington, la miotonia congénita, el tremolor heredi-
tari i moltes altres anomalies, permetran reconéixer les
lleis mendelianes, perqué aquestes sén produides per
factors patologics molt poc propagats en la poblacié hu-
mana, i perqué es tracta d’un cas de mono o dihibridisme,
En veritat, tota I’heréncia normal o patologica es fa en
I'home també, seguint les lleis mendelianes, pero la situa-
ci6 és generalment tan complicada, degut al polihibri-
disme, que no és possible provar-la tan clarament com ho
és en els creuaments experimentals en les plantes i en
certs animals.

Una conseqiiéncia dels fenomens ja discutits o pre-
sentats per la hibridacié polihibrida, és el fet que el patri-
moni hereditari o el que s’anomena idioplasma no ha
d’ésser considerat com un tot indissociable, siné format
de parts diferents, de les unitats hereditaries o mendelia-
nes. Es precisament la variabilitat infinita de les seves
diferents combinacions durant la reproducci6, la causa
de la variabilitat tan gran de la constitucié individual.
El fet tan meravell6s i notable de qué entre molts milions
d’éssers humans no hi hagin dos individus que siguin
completament idéntics en quant a fenotipus i genotipus,
s’explica facilment pel nombre infinit de les combinacions
possibles de les unitats mendelianes dels gamets. Sola-
ment hi ha una excepci6 del que hem observat en aquest
moment, en els bessons univitelins, que es desenvolupen
en un sol ovul fertilitzat per una divisi6 completa de
I’dvul durant els primers estadis de l’evolucié i posseint
per consegiient el mateix patrimoni hereditari. Els bes-
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sons univitelins s’assemblen 1'un a l’altre, com és ben
sabut, no solament en el referent a talla, figura, i a tots
els petits detalls externs, siné també en llurs funcions
fisiologiques, Ilur reactivitat i, sobretot, llur constitucié
morbosa. L’estudi sistematic de la patologia dels bes-
sons univitelins ha arribat a ésser un mitja de gran valor
per a fer-se carrec del paper de la constitucié i de la dis-
posicié constitucional en patologia. El nombre de tre-
balls cientifics que s’ocupen d’aixd ha augmentat molt
en els tltims anys des que l'any 1921 vaig assenyalar
la importancia d’aquest problema.

Hi ha encara un punt que mereix ésser discutit i
que es refereix als fets dels quals no hem fet esment fins
ara : és la qiiestié6 dels matrimonis consanguinis i de
I'incest. Des de fa molt de temps es coneixen les greus
conseqiiéncies que neixen, de vegades, d’aquestes unions,
havent-se tret conseqiiéncies legals, encara que sense
fonament, per a explicar els fets observats, fins al moment
que el mendelisme va aclarir aquesta giiestié tan im-
portant des del punt de vista practicc. Hi ha molts
factors patologics que es comporten com a recessius en
relacié als alelomorfes normals. Aquests factors pato-
logics poden ésser transmesos en estat latent a través
de les generacions, sense que pugui notar-se llur exis-
téncia en una familia. Solament es manifesten en el
moment en qué dos portadors del mateix factor recessiu
s’acoplen, i fins i tot en aquest cas solament pot esperar-se
un 25 per 100 dels nens, essent homocigots en el referent
a aquest factor recessiu. Es a dir, que un factor igual
no pot provocar I'anomalia constitucional sense que dos
heterocigots es trobin, i la probabilitat de la manifestacié
de I'anomalia en llurs fills solament és d’un 25 per 100.
El fet de trobar-se dos heterocigots quant a un factor
comd, és forga freqiient; perd és excepcional si es tracta
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d’un factor poc propagat. En aquest cas, un matrimoni
consanguini o l'incest augmenta molt la probabilitat
de I'ajuntament de dos portadors latents del factor pa-
tologic. Es per aquest motiu que es troben sords-muts,
albins, individus amb retinitis pigmentaria, amb xero-
derma pigmentosum i altres anomalies en I’heréncia reces-
siva tan freqiient entre els descendents del matrimoni
consanguini. Aquest fet per si mateix no té cap influén-
cia nociva sobre els nens, perd afavoreix la manifestaci6
fenotipica dels caracters recessius que existien en el
patrimoni hereditari d’'una familia, perqué augmenta la
probabilitat que dos portadors latents d'un caracter
semblant, és a dir, dues persones fenotipicament sanes,
perd genotipicament malaltes, en una paraula, hetero-
cigots, s’uneixin.

S’ha intentat analitzar el patrimoni hereditari partint
del métode de creuament dels fenotipus diferents d’una
espécie o raga per a treure d’ells les unitats genotipiques
que no es dissocien més que a través de les generacions.
Aquestes unitats mendelianes representen, com hem vist,
una espécie d’energia potencial especifica, la veritable
forca vital, que produeix caracters i qualitats morfologi-
ques, aixi com funcionals, i que regula els mecanismes
vitals de la constitucid. Els genes son una deduccié
logica dels fets i observacions que no ens sén presentats
per la ciéncia genética. No sén visibles ni concebibles
més que per llurs meravellosos efectes. Els organismes
I'estructura del patrimoni hereditari dels quals millor
coneixem, mercés a treballs penosos de llarga durada,
s6n : la mosca drosodfila, estudiada per T. Morgan, i la
planta Antirrhinum, estudiada per Ervin Baur. S’han
observat unitats productores de determinades formes dels
organs, grandaria, colors i pigments i llur distribucio;
aix{ com genes, I'existéncia dels quals és la condicié per
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a la manifestaci6 d’altres o que modifiquen I’accié
d’altres factors. S’ha trobat que existeixen unitats res-
ponsables de la reactivitat dels individus a temperatures
diferents, sota influéncies quimiques o toxiques; se n’han
conegut d’altres que regulen la velocitat de I’evoluci6
de l'organisme, aixi com la de la seva involucié senil, i
que determinen la durada de la mateixa vida fisiologica.
Sén de gran interés medic els factors patologics, la in-
fluéncia dels quals impideix I'evolucié i la vida del germen,
de manera que se’ls ha anomenat factors letals. Perd
també sabem que no hi ha limits entre aquests factors
letals absoluts i els factors que es podrien dir letals rela-
tius, I'accié dels quals minva, fins a un cert punt, sola-
ment la vitalitat i 'existéncia del germen i de 1’organisme
que d’ell es desenvolupa. Aquests factors letals relatius
veurem que estan en joc, considerant les diferents ano-
malies constitucionals, d’extraordinaria importancia en
Patologia humana, perqué arrastren una disposicié mar-
cada en I'evolucié de les malalties, ja que exposen 1'indi-
vidu a un perill més o menys gran, o bé escurcen la durada
de la seva vida. Actualment sabem que hi ha caracters
patologics l'existéncia dels quals depén de l'accié de
dues o més unitats mendelianes que es comporten a
través de les generacions com un resultat d’un creua-
ment di o polihibrid. En realitat, tots o gairebé tots
els factors hereditaris que representen el patrimoni here.
ditari obren per una cooperacié més o menys estreta,
és a dir, que depenen els uns dels altres. Un factor per
si mateix no val res, ni pot produir res, no evoluciona
més que relacionant el seu meravellés poder amb els
altres factors. [En aix0 consisteix la unitat i la insepara-
bilitat de la persona que es manifesta a partir de la ferti-
litzacié de I'0vul fins a la mort i que comprén tots els
caracters i totes les qualitats fisiques i psiquiques. No
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hi ha dubte que aquests fets tan clars i tan impressionants
no es poden oblidar quan es discuteixen les relacions
psicofisiques. En el germen, aquesta relacié té ja lloc
des d’'un comencament. Es parla de factors pleiotrops
en preséncia de les multiples conseqiiéncies arrastrades
per l'acci6 d'un sol factor. Mendel va observar ja el
fenomen de pleiotropia. Els pesols de flors blanques
tenen grans de cobertes blanques. Les flors de color
roig transmeten, ensems la coloraci6 gris o fosca de les
cobertes. Segons Nilsson-Ehle, un determinat factor de
la cibada obra simultiniament sobre la forma de les
barbes de les espigues i sobre la pilositat i fragilitat
de les tiges. El mateix succeeix, per exemple, en els
rengifers, en els quals els factors de pigmentacié obren
no solament sobre els colors dels pels, siné també sobre
el de l'iris i el de la pell. Els animals albins com les
rates blanques, no solament presenten una abséncia total
de pigmentacié, sin6 també una resisténcia menor a les
infeccions. Hi ha molts exemples deguts a les expe-
riéncies acurades que demostren la presencia de mani-
festacions morfologiques lligades a caracters funcionals
diferents, heredats en conjunt i que sén testimoni de
l'activitat d'un sol factor, d’una sola unitat hereditaria.
Es molt versemblable que tots els factors siguin fins a
un cert grau pleiotrops. Entre les particularitats que
determina un factor, n’hi ha una sobretot, aparent, que
és el «caracter» sobre el qual es fixa l'atencié; és probable
que un examen detingut pogués demostrar que el tal
factor té una accié molt més universal, perd els seus
resultats escapen a un examen sumari, purament mor-
fologic. Es aquest punt el que ens permet comprendre
les enigmatiques relacions entre certs caracters morfold-
gics del cos en I'home i certes qualitats psiquiques desco-
bertes per Kretschmer, comprenent la naturalesa de les
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relacions entre certs estigmes degeneratius i la morbilitat
dels seus portadors. Si s’ha notat que les persones de
pel roig sucumbeixen a una neumédnia amb més facilitat
que les altres i que desenrotllen amb més freqiiéncia un
linfosarcoma o linfogranuloma; si es veu que els portadors
de malformacions diferentes i de defectes de desenvolu-
pament, aixi com els representants de variacions cons-
titucionals extremes o rares, tenen una resisténcia fre-
qiientment minvada per una tara constitucional, per
afeccions - toxiques i infeccioses, que presenten, a més,
una mortalitat i morbilitat generalment augmentada, es
deu al principi de la pleiotropia dels factors hereditaris,
que explica aquestes relacions curioses que sens dubte
hi ha entre els signes visibles de la constitucié personal
i el comportament de Il'individu en front de malalties
diferents.

Hem fet esment, en comencar aquesta conferéncia,
del comportament dels cromosomes i d’altres fendmens
citologics descoberts en els darrers deu anys. No és
possible discutir aqui les meravelles de la formacié dels
cromosomes, de la cromatina, del nucli cellular, durant
cada divisi6 de la céllula i descriure amb detall els dife-
rents estats d’aquesta divisi6 anomenada mitotica. Re-
cordem solament alguns fets principals demostrats en
lestudi de la divisi6 cellular mitética. Sempre hi ha
el mateix nombre de cromosomes que apareixen en cada
céllula normal de I’espécie en estat de divisi6. El nombre
€s caracteristic i tipic per a cada espécie. En algunes
espécies, els cromosomes ofereixen diferéncies forca
marcades en llur morfologia. En aquest darrer cas pot
notar-se que existeixen sempre dos cromosomes en apa-
riencia ideéntics, és a dir, que cada céllula presenta un
nombre constant de parells de cromosomes. En un cert
moment de la carioquinesi, els cromosomes s’associen de
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dos en dos, i aleshores es pot notar com els elements
que s’acoplen son precisament els dos elements que tenen
el mateix tipus. Abans que la céllula es divideixi en
dues cél-lules filles, cada un dels cromosomes es divideix
longitudinalment, i una meitat de cada cromosoma va
a una céllula filla, de manera que cada una d’aquestes
posseeix, en definitiva, un exemplar de cada un dels
cromosomes primitius. Aquest mecanisme carioquinétic
assegura la constancia del nombre i les categories de
cromosomes a través de totes les divisions cel-lulars, des
de l'ou fins a les cél-lules diferenciades del parénquima
dels organs i fins a les cél-lules germinals del nou orga-
nisme. Aquest procés déna compte de lestabilitat de
la matéria tancada en els cromosomes a través de les
generacions cel-lulars consecutives. No hi ha dubte
actualment que aquests fenomens tan curiosos de la ca-
rioquinesi guarden la relaci6 més intima amb els feno-
mens de I'heréncia. S’admet que els cromosomes porten
les forces potencials dels factors hereditaris, dels «genes»
mendelians. Hi ha entre la mecanica factorial despresa
de les operacions i experiéncies de cultius i d’hibridaci6
i la mecanica cromosomica, estudiada amb l'ajut del
microscopi un parallelisme absolut. Un fenomen d’im-
portancia considerable i d’una generalitat absoluta ve,
per fi, a recolzar la teoria cromosomica de Iheréncia.
Es la reduccié cromatica en el curs de la formacié de
gamets mascles i femelles. En les céllules germinals,
els ovocits i espermatocits, els parells de cromosomes
després d’haver-se acoplat de dos a dos, d’'una manera
usual, no es divideixen longitudinalment com és general
en totes les altres divisions cellulars, sind que presenten
el que se’'n diu la divisi6 reductora, és a dir, que els cro-
mosomes reunits de dos en dos es separen, i passen, sense
augment, un a una céllula filla i l'altre a laltre. Els
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gamets, aixi, doncs, no tenen més que la meitat dels cro-
mosomes que estan presents en totes les altres céllules
de l'organisme. Mentre que en totes les ceél-lules del
cos cada varietat de cromosomes és doble o «diploidey, i
estd constituida per dos elements; en els gamets cada
classe de cromosomes no esti representada més que per
un sol element, al qual se ’'anomena «estat haploiden.
Aquesta reduccié del nombre dels cromosomes a la meitat
en els gamets permet de mantenir el nombre tipic de I'es-
pécie, perqué el procés de la fecundacié reuneix dos
gamets que cada un porta la meitat d’aquest nombre.
Ensems, la divisié reductora augmenta les probabilitats
de la variabilitat per combinacions de factors diferents,
La divisi6 reductora és la senyal morfologica més impres-
sionant de la llei mendeliana de disjuncié dels caracters.

Fins ara no hem esmentat 1’observat en molts animals
de queé un parell de cromosomes es presenta diferentment
en els mascles i en les femelles. Se’ls anomena heterocro-
mosomes, cromosomes sexuals o cromosomes X i Y, en
oposicib a tots els altres cromosomes o autosomes. No ens
volem ocupar aqui dels tipus diferents, segons els quals
els cromosomes sexuals manifesten 1lur estat assimétric en
el mascle o en la femella. No volem discutir tampoc si
la distribucié dels cromosomes determina el sexe, com
sembla el més probable, o si solament I'acompanya o
si n’és la conseqiiéncia. Els fendomens que ens interessen
en aquest moment sén els que es refereixen als casos
d’heréncia lligada al sexe, i que no es poden comprendre
més que tenint en compte els fets revelats per l'estudi
dels cromosomes sexuals. Avui s’admet, com a cosa
ja establerta, que el sexe masculi en I’home i en els ma-
mifers no posseeix més que un sol cromosoma X en les
ceélllules somatiques, mentre que el sexe femeni en porta
dos a cada cél'lula. La férmula genotipica seria, doncs,

11
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per a les céllules mascles 2n + X si designem els auto-
somes per # i per a les cél'lules femelles 27 + 2X. Aixi,
doncs, resulta que els gamets femenins contenen sempre,
sense excepcid, un cromosoma X, mentre que els gamets
masculins es comporten d'una manera diferent. La
meitat dels espermatozoides porta un X, i laltre meitat
no els porta. La férmula dels ovuls seria # +- X, la dels
espermatozoides 7 + X, o bé solament #n. La combinaci6
d'un dvul amb un espermatozoide de l'estructura # + X
donara origen a un individu femeni. La combinacié d'un
espermatozoide que no tingui cap X produira I'evolucié
del sexe masculi. Aixi, els espermatozoides determinen el
sexe. Aquests fets tenen conseqiiéncies molt interessants.
Com és cert que el nombre d’unitats mendelianes exce-
deix al dels cromosomes, que sén els portadors d’aquestes
unitats, resulta que les unitats estan repartides entre
cromosomes diferents. Si considerem les unitats loca-
litzades en el cromosoma X, que ensems determina la
diferenciacié sexual, haurem deduit tedricament tots els
fets que es realitzen en veritat en els casos representant
I’heréncia lligada al sexe. Prenem com exemple I’hemo-
filia, que és a Espanya de tant més interés, ja que ha
estat un espanyol el que ens ha donat el remei poderos
per a combatre-la. El factor genotipic productor de
I’hemofilia esta sens dubte localitzat en el cromosoma », &
i es comporta com a recessiu en relacié al seu alelomorfe
normal. Afecta sempre la malaltia a I'’home, perque
aquest no posseeix cap altra cromosoma X que tingui
un alelomorfe normal, el qual prevaldria sobre el factor
patologic. No succeeix el mateix en la dona, la qual
no sera hemofilica, perqué el factor patologic contingut
en un cromosoma X quedard suprimit en la seva mani-
festaci6, per l’altra cromosoma X que contingui 1'alelo-
morfe normal. La dona no estara malalta, perdé pot
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transmetre la malaltia a la meitat dels seus fills. Ales-
hores se I'anomena conductora. La transmissié6 de I’he-
mofilia per 'home no pot tenir lloc, perqué el seu tnic
cromosoma X, que és el portador del factor hemofilic,
no pot entrar en un organisme femeni, on estd suprimit
per l'alelomorf normal. Tanmateix hi ha una excepcio.
Si un home amb hemofilia es casa amb una «onductoras
que tingui el factor patologic en un estat latent, hi ha
el perill de tenir fills, i fins i tot filles, hemofilics, si
ambdés cromosomes X malalts es troben per casualitat.
Es el que pot passar en un matrimoni consanguini d’un
home hemofilic. Coneixem un nombre d’estats patologics
constitucionals, el factor hereditari dels quals esta localit-
zat en el cromosoma X, perqué el mecanisme de I’herén-
cia és, com acabem de veure, el mateix que en ’hemofilia.
El daltonisme, una determinada forma d’hemeralopia,
'atrofia hereditaria del nervi optic, un tipus d’amiotrofia
progressiva i altres estats estarien en aquest cas.

El fenomen de I'heréncia lligada al sexe ens porta
a un altre conclusi6 no menys important. Hem discutit
la tercera llei de Mendel, segons la qual la disjuncié dels
factors diferents es fa per casualitat, com si els factors
no depenguessin uns dels altres. A aixé hem d’afegir-hi
una restricci6, conseqiiéncia de la teoria cromosdmica de
I'heréncia, i que ha estat confirmada, en realitat, per un
gran nombre d’observacions. Com que els cromosomes
presenten la segregacié durant la produccié dels gamets,
i com que els factors mendelians es troben repartits en
els cromosomes, en resulta que la independéncia de la
disjuncié de factors estd limitada als grups de factors
que estan localitzats en cromosomes diferents. Al con-
trari, els factors continguts en un mateix cromosoma
passen tots junts, amb els cromosomes que els porten,
als gamets. Aquest principi d’associacié entre els factors,
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estudiat per T. Morgan, que 'anomena dinkage», no és
més que la generalitzaci6 del fenomen que es presenta
de I’heréncia lligada al sexe i que acabem de discutir.
Es interessant fer constar que a mesura que coneixem,
per a una espécie, un nombre de factors superiors als
d’aquests cromosomes, els fenomens d’associaci6 aparei-
xen d’una manera segura, ¢o que és una prova convincent
de la teoria cromosomica.

El fenomen d’associacié dels factors hereditaris, per
la seva localitzacié en el mateix cromosoma, és també
interessant des d’un altre punt de vista. Quan hom
s'ocupa de la qiiesti6 de 'origen dels factors anormals,
es comprén amb facilitat que una alteraci6 dun cro-
mosoma per un agent qualsevol portara com a conse-
qiiéncia una alteracié de diferents factors mendelians
localitzats en el mateix cromosoma. Es impossible, per
manca de temps, entrar en discussi6 dels motius que poden
tenir com a conseqiiéncia una alteraci6 en els factors
mendelians, perd comprenem bé perqué es troben de
vegades, en la Patologia humana, diferents anomalies
constitucionals, lligades les unes a les altres més o menys
estretament durant llur transmissié hereditaria, a través
de les generacions. Se sap, des de fa molt de temps, per
les recerques de De Vries, que son les variacions brusques
del patrimoni hereditari, les anomenades mutacions, el
punt de sortida de nous genotipus. S'ignoren les causes
de T'aparici6 de les mutacions. El fet que les mutacions
es presentin generalment com a accidents, que son realit-
zades en un individu tnic entre centenars de milers,
sembla indicar que llur aparici6 ha d’ésser atribuida al
que anomenem atzar. A mi m’ha semblat més estrany
que aquestes alteracions aparentment espontanies d'un
cromosoma no fossin més freqiients que no pas el fet de
llur aparici6. Muller, de Texas, ha fet el descobriment
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notable de qué la irradiaci6 amb els raigs Roentgen
en la Drosofila té per conseqiiéncia un augment ben clar
del nombre de les mutacions. Resulta que els raigs
Roentgen tenen una accié marcada sobre I'aparell cro-
mosomic, i poden alterar el patrimoni hereditari, el que
succeeix sens dubte, també, en I’home. Perd no s’han
d’esperar els resultats d’'una operacié6 semblant en els
nens dels individus irradiats perqué l’alteracié de I'apa-
rell factorial cromosomic es presenta en general com la
producci6é de factors anormals recessius. Aixd vol dir
que les alteracions genotipiques produides pels raigs X
no arribaran a manifestar-se més que en el moment de
l'acoplament de dos individus portadors d'un factor
patologic. Solament que el creuament entre dos hetero-
cigots pot donar la probabilitat de 1'aparici6 fenotipica
d'un factor patoldgic, l'origen del qual pot provenir de
moltes generacions. Aquests fets i deduccions sén d’una
importancia incontestable pels metges, i sobretot pels
ginecdlegs i pels radidlegs, els quals no sempre se’n donen
compte en aplicar els raigs X a les glandules genitals de
la dona la funcié reproductora de la qual no estd finida.
No és possible parlar en tan poc espai de problemes
que son de tant interés des del punt de vista médic, Perd
em donaria per satisfet si amb el que he dit aconseguia
estimular linterés dels metges, i si consideressin aixi
els coneixements de la genética tan importants per a la
Medicina cientifica com moltes altres ciéncies auxiliars,
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