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Les técniques d'identificacié de cromosomes o técniques de bandes
ens donen informacié sobre la morfologia individual de cada cromosoma
en forma d’un patré de bandes tnic per a cada parella de cromosomes
hombolegs. Les bandes ens permeten establir comparacions entre cromo-
somes de diferents especies.

Aixd s’ha fet exhaustivament en els primats (EGozcue i col., 1973;
DuUBILLAUX, 1979), cavalls (RYDER i col., 1978), rates salvatges (CAPANNA
i col., 1976) i uns altres’ grups de mamifers. En general, tot i que hi ha
excepcions, s’ha vist que les similituds morfologiques es presenten molt
més sovint entre cromosomes d’espécies proximes, de manera que en els
mamifers, per exemple, les homologies cromosomiques sén molt clares
entre l'espécie humana i els primats superiors. Les mones del Vell Mén
ocuparien l'escalaf6 segiient. Les mones del Nou Mén i els prosimis pre-
senten menys homologies, tot i que hom se sorprén del grau de parentiu
cromosdmic que hi ha entre Homo Sapiens i Microcebus murinus, per
exemple (DUTRILLAUX, 1979).

Les semblances a nivell citogenétic que s’han trobat entre comple-
ments cromosomics d’espécies diferents, ha portat com a conseqiiéncia
el fet de plantejar-se quina és la relacié que hi ha entre les homologies
a nivell cromosomic i el contingut geénic, és a dir, si els cromosomes que
s6n homolegs morfoldgicament contenen els mateixos gens.

Tradicionalment, els mapes cromosdmics s'obtenien amb estudis fa-
miliars. L'obtencié dels mapes s'aconseguia gracies a l'existéncia de va-
riacié intraspecifica.
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Actualment, hi ha técniques (per revisié: RUDDLE i col., 1975; Mc Ku-
SICK i col., 1977) per a localitzar gens per via experimental. Hom pot
utilitzar poblacions de céHules somatiques in vitro i fer estudis de re-
combinacié somatica. Aquests han progressat molt rapidament al llarg
dels ultims anys, ja que s’han desenvolupat técniques d’analisi de feno-
tips i genotips ceHulars. La demostracié de la possibilitat d'induir fusions
cellulars ha estat el descobriment més important de la genetica de les
ceHules somatiques. En realitat, les fusions vénen a ser un analeg de
la fusié6 de gametes: hom pot incorporar en una sola ceéHula variants
diferents i mutants allelics de diversos origens. Aixi com per a fer estudis
familiars i de poblacions és necessaria una variacio intraspecifica, en els
hibrids de celules somatiques hom fa Gs de la variacié interespecifica;
per exemple, les variacions en les mobilitats electroforétiques d’enzims
especifics. Tenint en compte que en aquests hibrids es dona una pérdua
selectiva dels cromosomes d'una de les especies i una expressio feno-
tipica dels gens estructurals, hom pot utilitzar en alguns casos aquest
model experimental com una substitucié de les poblacions naturals.

Aquests meétodes s’han aplicat a la cartografia dels cromosomes
humans i han incrementat molt rapidament el nombre de gens humans
localitzats (per revisio: Human Gene mapping V). També s’han emprat
en la cartografia dels cromosomes d’altres primats (GARVER i col., 1978;
EstoP i col., 1978a; PEARSON i col., 1978), de rosegadors i altres mamifers
(Report of the Committee on Comparative Gene Mapping).

De la comparacio de les distribucions de gens i la morfologia cromo-
somica de diferents espécies en diem cartografia comparativa de cro-
mosomes. Aqui s’han escollit algunes dades que poden ser representati-
ves per a ilustrar el funcionament de l'evolucié cromosomica i genica
en els primats superiors i mones del Vell Mon, ja que en aquests grups
es poden establir comparacions cromosomiques facilment.

Hi ha cromosomes que morfologicament sén semblants o fins i tot
identics; n'hi ha d’altres que es poden fer semblants si els fem passar
a través d'una reestructuracio cromosomica. Entre els primers, els cro-
mosomes conservatius, podem considerar-hi el 12 i el X. El cromo-
soma 12 huma es veu representat en el cariotip de tots els primats
superiors i les mones del Vell Mon amb un patré de bandes practicament
invariable. S’ha vist que aquest conté els segilients gens estructurals en
el brac¢ curt: lactat-deshidrogenasa-B (LDH-B), peptidasa B (pep B) i
trifosfat isomerasa (TPI); gliceraldehid-3-fosfatdeshidrogenosa (GAPD) i
citrat sintetasa (CS) en el brag llarg. Doncs bé, aquest grup sinténic
es troba també en el cromosoma 12 de totes les altres especies de primats
estudiades fins ara, malgrat que no hi ha dades sobre la localitzacié
regional.
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El cromosoma X és un altre cromosoma totalment conservatiu en
aquestes espécies. El grup sinténic huma: fosfoglicerat kinasa (PGK),
a-galactosidasa (n-Gal), hipoxantina-fosfat-ribosil transferasa (HPRT) i
glucosa-6-fosfat-deshidrogenosa (G6PD) es troba repartit en el brag llarg
del X i també és present en totes les especies esmentades.

Entre els cromosomes que es poden fer homolegs per mitja d'una
reestructuracié es troben I'l i el 2. El cromosoma 1 del cariotip huma,
és un cromosoma metacentric. Si hi posem al costat els cromosomes 1
dels pongids i del macaco, s’han de coHocar invertits, és a dir, el brag
llarg a dalt i el curt a baix. Sembla que si hom considera una inversio
pericéntrica que segurament va tenir lloc en el cromosoma que donaria
a I'l huma, els cromosomes son homolegs totals. Quant a la mona verda,
una altra mona del Vell Mén com el macaco, el cromosoma 1 €s repre-
sentat per dos acrocéntrics homolegs del brag llarg i curt, respectivament
(EstoP i col., 1978b). La distribucié dels gens és la segiient: 6-fosfogluco-
deshidrogenasa (6PGD), fosfoglucomutasa-1 (PGM-1) i enolasa-1 (Eno-1)
en el bra¢ curt del cromosoma 1 huma i en el cromosoma acrocentric de
la mona verda homoleg. Fumarat hidratasa (FH) és localitzat en el brag
llarg del cromosoma huma i en el acrocéntric homoleg en la mona verda.
Aquestes dades ens indiquen la conservacié de la distribucio dels gens;
no ens aclareixen, tanmateix, la direccié de la reestructuracié cromoso-
mica (fig. 1).

Un altre exemple semblant és el del cromosoma 2, que en el cariotip
huma és un cromosoma submetacéntric. En tots els altres primats supe-
riors i mones del Vell Mén, es troba representat per dos cromosomes
acrocentrics, la qual cosa ens indica que es va produir una fusié entre
els dos cromosomes acrocéntrics després d’haver-se separat el primat que
donaria lloc a I'Homo Sapiens. La distribuci6 génica és la segiient: malat-
deshidrogenasa (MDH) és en el brag curt del cromosoma 2 huma i en
'acroceéntric pressumpte homoleg en la resta de les especies i isocitrat-
deshidrogenasa (IDH) és en el brag q del 2 huma i en I'homoleg corres-
ponent en les altres especies.

Fins ara s’han vist les dades de distribucié de gens en espcecies entre
les quals és possible d’establir comparacions cromosoma per cromosoma
degut al fet que les homologies cromosomiques son molt patents. Es pot
ampliar el camp fins a espécies amb les quals no és possible d’esbrinar
'existencia d’homologies entre les bandes cromosomiques, ja que estan
separades per distancies evolutives molt més importants i no ¢s possible
de reconeixer la filogenia dels cromosomes a excepci6 del X. Malgrat la
manca d’homologies cromosomiques clares, hom pot estudiar la presen-
cia dels grups sintenics humans en aquestes especies. En aquest sentit
s’ha treballat en uns quants mamifers: el be, la vaca, el gat, el cavall,
I’hamster xinés i el ratoli. Aquest ultim ha estat estudiat exhaustivament.
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F16. 1, — zona de banda G positiva,-zona polimorfica, ﬂ]lﬂlll zona de banda G
negativa. Els limits de la inversié pericéntrica que va tenir lloc en el llinatge que
donaria el cromosoma 1 huma sén assenyalats. La direccié de la segiient reestruc-
turacié cromosomica no és possible d'esbrinar: podria ser una fusié o una fissio.
Els loci que codifiquen per la 6-fosfoglucodeshidrogenasa (6PGD), enolasa-1 (Eno-1) i
fosfoglucomutasa-1 (PGM-1), sén localitzats en el brag curt del primer cromosoma
del cariotip huma. Fumarat hidratasa (FH) és en el brag llarg del mateix cromosoma.
Tots aquests enzims sén sinténics en el macaco i sén localitzats en el cromosoma
homoleg. Les dades enzimatiques concorden també en la mona verda, La segregacio
és la segiient: per una banda, el grup sinténic del 1p huma i fumarat hidratasa per
I'altra.

En la taula 1 consten uns quants grups sinténics presents en deter-
minades zones del cariotip huma. S’ha vist que alguns d’aquests s6n
trencats en el ratoli com el grup sinténic del cromosoma 6 i el del brag
llarg del 15. En el ratoli, hi ha més dades sobre d’altres grups sinténics
que no han estat estudiats en la rest de mamifers. Si les dades es donen
a l'inrevés, és a dir, tenint en compte quins enzims soén sinténics en el
ratoli, ens trobarem amb alguns exemples de grups que han estat tren-
cats al llarg de I'evolucié dels mamifers. Per exemple: el cromosoma 7
del ratoli té enzims de I'l1, 15q i 19 humans, el cromosoma 9 en té del
12p, 15q i 6q i el cromosoma 5 en té del 4 i del 7 humans (veure taula 2).
Per tant, enzims que en I'espécie humana no sols sén situats en el mateix
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cromosoma, siné que també en el mateix brag, es troben separats en el
ratoli. Sembla, doncs, que la conservaci6 de grups sinténics en especies
proximes (exemple: entre primats), és molt més patent que en grups més
distants, com rosegadors i primats. Hi ha autors que han especulat sobre
la distancia en qué haurien de trobar-se dos loci en el ratoli per ser sin-
teénics en l'espécie humana. Sembla ser que una distancia d’l unitat de
mapa assegura el lligament. Loci que fossin separats per 25 unitats o
menys en el ratoli, podrien ser no lligats en 'espécie humana i els sepa-
rats per més de 30 unitats no serien lligats amb tota certesa.

En resum, les dades ens corroboren l'existeéncia dels mecanismes d'e-
volucié cromosdmica, per una banda, i ens apunten la idea que cromoso-
mes semblants morfoldogicament porten en realitat els mateixos gens. No
hi ha cap excepcié a aquesta regla.

Les dades apunten cap a un conservadorisme en la distribucié del
material genétic, tot i aixi, hom ha de tenir en compte que els loci estu-
diats corresponen a gens estructurats.

Una altra cosa certa també és que cromosomes diferents poden por-
tar els mateixos gens, aixd s’ha vist quan es comparen les dades d’especies
relativament llunyanes.

TauLa 1. Aquesta taula considera grups sinténics humans de més de dos
enzims. (+) Preséncia d'un grup sinténic determinat. (1/2) El grup sinténic
huma considerat, és trencat en l'espécie en qué s'estableix la comparaci6.

Grups sinténics humans comuns amb altres mamifers

Grup sinténic

del cromosoma Ratoli Rata Be Vaca Gat
HSA 1 + + +
HSA 2
HSA 6 1/2 + + -
HSA 12p + + + -
HSA 15q 1/2 -
HSA X + + + + +
Grup sinténic Hamster Mona
del cromosoma xines Gorila Ximpanzé Oranguta Macaco verda
HSA 1 + + + + + 1/2
HSA 2 1/2 1/2 1/2 1/2 1/2
HSA 6 + + + -+
HSA 12p + + + + +
HSA 15¢g + + + + +
HSA X - + + + + +
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Taura 2. Diferents grups sinténics humans sén trencats en el ra-
toli, tal com els dels cromosomes 12, 15q i 6.

Grups sinténics humans en el ratoli

Enzims dels cromosomes humans Localitzacié en el ratoli

HSA 11, HSA 15g i HSA 19 MMU 7

HSA 12p, HSA 15g i HSA 6p MMU 9

HSA 4 i HSA 7 MMU 5
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