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PROLEG

La meva passi6 per la genetica

En marxa!

CAPITA JEAN-LUC PICARD,
Star Trek, la nova generacio

El general George S. Patton Jr. era un militar excepcional i els seus rivals
alemanys el consideraven el contrincant angloamerica més habil i més
dificil de combatre. Com tot geni, era excéntric i particular. Per exemple,
malgrat que era catolic, creia que ell era la reencarnacio d’altres militars
historics i que en aquesta vida tenia la missié de derrotar l'exeércit ale-
many i posar fi a la tirania nazi. El seu amic, el general Omar Bradley, so-
lia comentar-li: «George, jo faig la guerra perque és la meva feina, pero tu,
en canvi, en gaudeixes». Jo no soc militar ni m’assemblo al general Pat-
ton, pero aquesta darrera frase sempre m’evoca una emocio: la que sento
per la genetica. Per a mi, una de les estones en que soc extremament feli¢
i de la qual gaudeixo amb intensitat és quan explico aquesta materia als
meus estudiants. Es igual si tinc problemes personals, no em trobo bé, ha
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perdut el Barca..., entro en una altra dimensio! I també em passa en
aquells millisegons magics que van entre el neguit de pensar que ha sor-
tit en un experiment i observar-ne el resultat. La sensacié de 'adrenalina
pel cos en aquell instant em recorda constantment que tinc la gran sort
de fer el que m’agrada: viure a fons la genetical!

Suposo que us deveu preguntar quan vaig comencar a interessar-me
per aquesta ciéncia. Es una pregunta que m’he plantejat moltes vegades.
Per exemple, recordo que a mitjan anys seixanta mirava per televisio la
mitica serie de ciéncia-ficcid Star Trek, que es veia en blanc i negre, amb
interferéncies i amb un doblatge particular alallengua castellana. El nom
també estava traduit i era conegut per tots com Viaje a las estrellas. Em ve
alamemoria que admirava el Sr. Spock, personatge carismatic i fascinant
que era l'oficial cientific de la nau USS Enterprise i que sempre aplicava la
logica. Suposo que d’aquest arquetipus em va sorgir, d’alguna manera, el
sentiment d’estimar la ciencia. Pero vaig sentir a parlar de la genética per
primera vegada gracies al meu cosi Manel. Ell feia cinque de batxillerat i
li havien explicat aquesta mateéria per primera vegada. Una tarda que va
venir de visita a casa, amb la seva capacitat docent innata, m’ho exposa de
manera entenedora i facilment comprensible. Ell ho trobava extraordi-
nariijo també ho vaig intuir com una cieéncia genial. El meu cosi tenia uns
quinze anys i un servidor, onze. Recordo que, després que ell marxés a casa
seva, vaig pintar amb uns permanents grocs i verds uns grafics on vaig re-
crear el que m’havia explicat i que tant m’havia agradat. No cal que us di-
gui que anys més tard, quan m’ho van explicar a ’escola, vaig gaudir enor-
mement, em va entusiasmar. Allo era el que més m’agradava de labiologia!

En canvi, els inicis a la Facultat no foren facils. El primer curs era
molt aspre i de vegades tenia la sensacio de fer una biologia del segle XIX.
AVlestiu, després d’acabar el primer curs sense brillantor, era en una plat-
ja del delta de ’Ebre i vaig reflexionar: era igual si el cami no era facil,
havia de lluitar. I a partir de llavors la cosa va millorar i per fi vaig arribar
ala genetica, que llavors era al tercer curs. L’Eduard, que em va impartir
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la teoria, i els professors de problemes (la Bety) i de practiques (en Joan
Anton) em van consolidar la idea que era en aquella ciéncia en la qual vo-
lia especialitzar-me. Els estic molt agrait, com als altres professors del
Departament de Genetica de la Universitat de Barcelona que vaig tenir la
sort que m’impartissin classes en cursos posteriors de la llicenciatura.
Era un nivell molt bo perqueé el Doctor, com tothom ’'anomenava, és a dir,
el Dr. Antoni Prevosti, primer catedratic de genetica de ’Estat, sempre
havia marcat com a objectius del Departament desenvolupar una bona
docencia i una bona recerca. D’aquell periode recordo tenir una gran sa-
tisfaccid personal i deduir que qualsevol branca o especialitat de la gene-
tica era bona per definicié. Tot aquest cimul d’experiéncies positives van
fer que em decidis fermament per fer la tesina, la tesi, el postdoctoratila
mevavida cientificaiacademica en aquesta especialitat. I havalgutlapena!

Amics lectors, el que m’agradaria amb aquest llibre és mostrar-vos
una serie de coneixements basics d’aquesta disciplina que tant m’agrada.
No tinc interes a escriure un llibre de text: ja n’hi ha molts i de gran qua-
litat. Senzillament aspiro a donar a coneixer de manera planera i agrada-
ble els fonaments sobre els quals s’ha construit la gran casa que és aquesta
ciéncia. Pero no solament aixo, sind que m’agradaria poder-vos transme-
tre aquesta passio que tinc per la genetica. Aquest és 'objectiu d’aquest
llibre i posaré tots els meus esfor¢os a intentar aconseguir-ho. Si ara mateix
fos transportat alanau estellar USS Enterprise, sentiria darrere meu laveu
poderosa del seu comandant, el capita James Tiberius Kirk: «Mestres, no
ho intenti, aconsegueixi-ho!». Doncs seguim les seves ordres i endavant!
Espero que el viatge a la genética us entusiasmi!
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CAPITOL 1

La curiositat dels humans

En Ton el bordegas

diu que a ell li agrada el Johnny Cash
també diu que escolta

country, western i bluegrass,

més autentic que ell no el trobaras.

LOQUILLO Y LOS TROGLODITAS,
«Cangd de pages»
(De I’album Mis problemas

con las mujeres)

Eren gairebé tres quarts de nou i en Toni estava arribant a la pizzeria
Mamma Apollonia de la Via Laietana. De lluny va veure que els seus amics,
en Patxiien Jordi, I’esperaven a la porta. Des que van acabar el batxillerat
i cadascu estudiava en una facultat diferent, era dificil trobar-se; excepte al
final dels examens de gener, perqueé fins a ’inici del segon semestre queda-
ven uns dies lliures per veure’s. De vegades anaven a jugar a bitlles, a veure
Idltima pellicula d’accid, a jugar a la Play tots plegats o a sopar alguna cosa
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junts. Aquest cop havien triat aquesta darrera opcid. Es cruspirien una
bona pizzeta mentre s’explicaven les «genialitats» dels respectius pro-
fessors universitaris, recordaven algun mitic partit de futbol sala de I'¢poca
de linstitut, comentaven els seus reiterats fracassos amorosos amb les
noies, etc. En definitiva, passarien una bona estona junts. Van entrar al lo-
caliesvan asseure on els va dir el cambrer. Tot seguit els va repartir les car-
tes, els va comentar que com que era dijous a més a més tenien vedella estil
«Louie de Nova York» i els va demanar que volien per beure. Tots tres van
demanar una canyeta i, sense mirar les cartes, van demanar el que volien,
tots tres ho tenien clar perqué no era la primera vegada que anaven a aquell
restaurant. En Jordi, que era una mica golafre, va demanar una Vesuvio,
que porta de tot i es corona amb un ou ferrat. En Patxi, fan de les pellicules
d’El padri, sempre prenia una Siciliana, malgrat que després li feia molta
set. Finalment, en Toni, que era més classic, volia una Quattro Stagioni
amb el tomaquet, la mozzarella, els xampinyons, les olives, les carxofes i el
pernil dol¢. Ah!, i, sobretot, li va dir al cambrer que els portés aceto balsami-
co per afegir-lo ala crosta inflada de la pizza i menjar-se-la més de gust.
Segur que la majoria de vosaltres us deveu preguntar que té a veure
aquest relat introductori amb un llibre de divulgacio cientifica sobre ge-
netica. Ara us mostraré com els elements que hi surten es van articulant
al voltant dels nostres coneixements sobre la natura. Us deveu haver ado-
nat que quan els amics van triant les seves pizzes, sanomenen una série
d’ingredients que ens son tan familiars que no ens sorprenen: la cervesa,
els ous, el tomaquet, el formatge, els xampinyons, les olives, les carxofes i
el pernil dol¢. I quina relacid tenen aquests productes amb un llibre de
ciencia? Veurem que, justament, el lligam és molt estret. Durant I'evolucié
dels humans, vam passar de ser una especie recollectora i cacadora amb
un estil de vida nomada a assentar-nos en un territori i esdevenir agricul-
torsiramaders. Aquest pas té unes implicacions fonamentals, ja que aixo
va fer necessari triar un conjunt d’espécies vegetals i animals que els hu-
mans primitius van pensar que podien ser interessants, i domesticar-les.
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Aquest fet implica, a més a més, anar obtenint races de plantes i d’ani-
mals, seleccionar-les intuitivament segons unes caracteristiques desitja-
des i preparar un pla d’encreuaments per tal d’anar-les passant a la des-
cendencia. El pas de les caracteristiques al llarg de les generacions és
precisament el nucli d’estudi de la genética, el tema d’aquest llibre. De tot
el que fa segles i millennis els humans féiem de manera intuitiva, ara som
capacos de coneixer-ne els mecanismes gracies a l'estudi cientific. En
aquest capitol veurem a poc a poc, perque el cami és llarg, quins van ser
els passos que ens van portar als inicis cientifics de la genética. Gaudiu,
doncs, d’aquesta historia des de ’albada de la humanitat.

Els humans som una espécie amb una curiositat innata. Per exemple,
ens interessa saber com és i com funciona la natura. No en tenim cap
mena de registre documental, pero segur que des dels origens dels éssers
humans moderns fa uns 100.000 anys, hi va haver persones amb l’afany
d’entendre els éssers vius. Per aquesta rad, no sabem quan van sorgir les
idees respecte a I’heréncia de les caracteristiques dels organismes. En
canvi, tenim una visio general de com de mica en mica els humans ens
hem anat apropant ala que finalment és la ciéncia objecte d’aquest llibre:
la genética. Per exemple, sabem que entre 8.000 i 10.000 anys abans de
Crist els humans ja havien domesticat camells, vaques, cavalls i gossos.
Es més, havien aconseguit diferents varietats d’aquest darrer animal i
l'utilitzaven per a tasques diverses. La domesticaci6 implica reconeixer
un ésser feréstec que pot ser d’utilitat i encreuar entre si els individus
amb unes certes caracteristiques per seleccionar-les. Aixo requereix co-
neixer iidentificar els caracters i fer una seleccio artificial, és a dir, repro-
duir els organismes per dirigir-ne la descendéncia. També es té constan-
cia que uns 5.000 anys abans de Crist ja es cultivaven vegetals com el blat,
I’arros, el blat de moro o les palmeres datileres. Per exemple, hi ha un re-
lleu assiri que data del regnat d’Assurnasirpal (883-859 aC) que mostra
com aquesta civilitzacid realitzava la pollinitzacié artificial d’aquesta
darrera planta.
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Els egipcis desenvoluparen una agricultura i una ramaderia molt efi-
cients. També utilitzaven els llevats per obtenir pa i cervesa de civada.
Altres cultures, com els elamites o els sumeris, ja coneixien aquesta begu-
da,ies creu que el seu origen va tenir lloc cap al 4000 aC. De manera que
totes aquestes civilitzacions eren capaces d’utilitzar i mantenir els lle-
vats. Si pensem en el relat inicial dels tres amics que queden per anar a
sopar junts, podrem trobar diferents exemples de com els humans han
fet s de la natura per ala seva alimentacid. Al llarg dels segles es van anar
domesticant i seleccionant un gran nombre d’animals —ovelles, cabres,
porcs, gallines, anecs, oques, etc.—, vegetals —raim, tomaquet, col, carxo-
fa, poma, taronja, figa, mongeta, etc.— i altres microorganismes per obtenir
diferents productes, com ara iogurt o formatge, per esmentar-ne algun.
Tot aix0 implica un bon coneixement intuitiu del pas d'unes determina-
des caracteristiques en els éssers vius de generacio en generacio. Les di-
ferents civilitzacions del nostre planeta ens han deixat un ampli testimo-
ni grafic que posa de manifest els seus coneixements sobre plantes i
animals domestics.

Un altre camp de coneixement del mén natural era com es formaven
elsindividus a partir de substancies fisiques i quina era la forca responsa-
ble d’aconseguir que es materialitzés un nou ésser viu. Al segle 1v aC l'es-
cola d’Hipocrates hipotetitzava que el semen masculi es formava en dife-
rents parts del cos i era transportat mitjancant la sang fins als testicles.
Esa dir, d’alguna manera es generaven fluids (anomenats humors) que
portaven les caracteristiques hereditaries des de les diferents parts del
cos fins al semen. Aquests humors podien ser sans o malalts, de manera
que aquests darrers eren els responsables de malalties o deformacions en
els nadons. Aquestes idees també tenien en compte que els humors podi-
en canviar en funcio del que fessin o patissin els pares, i d’aquesta manera
les alteracions podien passar a la descendéncia. En canvi, Aristotil (384-
322 aC) creia que el semen masculi es formava a partir de la sang i que la
seva forca residia en el que ell anomenava la calor vital. Aquest pensador
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postulava que aquesta calor d’alguna manera modelava la sang menstrual
femenina i donava forma a la descendéncia, a qui transmetia aixi les ca-
racteristiques dels progenitors. Aquest problema sobre 'origen dels des-
cendents va continuar al llarg dels segles i alguns pensadors catalans
també hi van discorrer. Aixi, tenim el barceloni de la comunitat jueva
Abraham Bar Hiyya (1070-1136), Ramon Llull (1235-1315) (Figura 1.1) o
Arnau de Vilanova (1240-1313). Durant els segles segiients, diferents na-
turalistes van anar postulant les seves idees sobre si era més important el
fluid femeni (més endavant, els ovuls) o el masculi (que contenia els es-
permatozous). Per fi va quedar clar el que ara sabem: que té lloc la fecun-
dacid entre ambdos tipus cellulars i que és a partir d’aqui que comenca el
desenvolupament embrionari.

Aristotil també va treballar en una altra linia diferent d’estudis de la
natura: la reproduccio dels animals. Vegem ara un fet que per a nosaltres
és evident, pero per als naturalistes d’aquella época no ho era. Si, per
exemple, s’encreuen mascles i
femelles d'una mateixa espécie,
com ara els gats, tots els descen-
dents seran gats. Per tant, la ca-
racteristicade «ser gat» es trans-
met a la generacié segiient. Pero
Aristotil va fer aquesta observa-
cio: si s’encreua una euga amb
un ase (dues espécies diferents),
la descendeéncia estara formada
per mules, que sén uns éssers

vius que recorden els ases pero

Figura 1.1. Ramon Llull va ser un dels grans
pensadors de l'edat mitjana i va discorrer so-
sonintelligentsiforts, i tradicio- bre com es generaven els descendents. Escul-
tura de Ramon Llull situada a l'entrada de
ledifici historic de la Universitat de Barcelona
feines al camp ajudant els agri- (fotografia: Francesc Mestres).

que son esterils. Aquests animals

nalment havien servit per fer
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cultors. La introduccio del tractor als anys seixanta del segle passat va
marcar I'inici del declivi de la utilitzacio agricola de les mules. També fo-
ren empleades pels militars, que els feien portar peces d’artilleria i muni-
cions. Fins i tot els britanics les havien fet servir a les selves de Birmania
contrales tropes japoneses a la Segona Guerra Mundial. Malgrat la gene-
ralitzaci6 dels helicopters militars, consta documentalment que l'octu-
bre de 2015 la brigada d’infanteria de muntanya numero 23 de la
Deutsches Heer (exércit alemany) les va fer servir en unes maniobres de
I’OTAN al camp de maniobres de San Gregorio (Saragossa).

Pero continuem amb els encreuaments d’espécies d’equins. I si es fa
I’encreuament reciproc, és a dir, un cavall amb una somera? Doncs I’ani-
mal que es produeix rep noms diferents segons la comarca, com ara bord
o bordegas. Es un organisme que recorda el cavall, no és tan fort com les
mules, pero també és estéril. Es coneixen altres casos similars, com els
encreuaments entre tigre i lleona, que produeixen el tigrd. Aquest orga-
nisme hibrid semblaun lleé amb ratlles, creix menys que les espécies ori-
ginals i normalment és esteril. Si es fa el reciproc, és a dir, s’encreua un
lleé amb una tigressa, apareix el ligre, un animal gegant que també recor-
daellle6 amb ratlles. Els mascles son estérils, pero alguna femella pot ser
fertil i encreuar-se amb alguna de les especies progenitores. Per tant, i
com a conclusid general, si es fan encreuaments entre individus d’especi-
es diferents pero properes, en surten uns organismes hibrids amb carac-
teristiques que recorden les de les dues espécies progenitores, encara
que habitualment son esterils.

Una altra observacio registrada des de I'antiguitat és el naixement de
nadons amb disfuncions greus, com ara sordesa, ceguesa o paralisi. En
eépoques marcades per la inculturai la supersticio, aquests fets eren atri-
buits a la conducta pecaminosa dels pares (un castig divi) o a les forces
malignes. Les malalties mentals eren indefectiblement associades amb la
possessio per part del dimoni. Pero també des de molts segles enrere po-
dem trobar persones amb alteracions monstruoses, fet que va donar lloc
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