Biologia

Genetica i cicle cel-lular

Solucions - 93 exercicis

Proves d'accés a la universitat (PAU) de Catalunya. Ordenats del més recent al més antic.
Retalls dels examens i pautes oficials (selecat.cat / universitats.gencat.cat).



1. PAU 2026 - Setembre - Série 2 - Exercici 3

Exercici 3.

(2.5 punis)

3.1.

[0.5 punts]
Dos progenitors del grup B NO poden tenir un fill del grup A.
Els progenitors amb grup sanguini B poden ser homozigots (12 |®) o heterozigots (1® i)
Els progenitors, en aquest cas, nomes poden tenir fills o del grup 0 o del grup B.

En el cas del fill amb el grup sanguini A pot ser homozigot (I* 1*) o heterozigot (1* i). Els
al-lels I* en cap cas li poden venir donats de progenitors del grup B.

També es considera correcte si es respon amb un quadre de Punnett o una altra
representacio grafica i s'explica.

PAUTA:

0,2 Per dir NO, sempre que |a resposta estigui justificada correctament.
0,2 Per justificacions semblants a l'anterior.

0,1 Per la coheréncia del redactat.

Total: 0,5 punts



3.2,

[0,5 punts]

DNA 5CTG GGA TCG CCT CTAZ
DMNA J'GAC cCT AGC GGA GAT &
ARNm 5'CUG GGA ucG CcCcu CUA T
Sequéncia Leucina Glicina Serina Prolina Leucina
aminoacids (o Leu) (o Gly) (o Ser) {o Pro) {0 Leu)

Per la primera fila (DNA) correcta: 0,2 punts (0.1 si hi ha un triplet incorrecte).

Per la segona fila (RMAm) comrecta: 0,1 punts.

Per la tercera fila correcta (aminoacids): 0,2 punts (0,1 si hi ha un aminoacid incorrecte).

Total: 0,5 punts.



3.3.
[0,5 punts]

Canvi Guanina-Citosina

Canvi de Glicina a Arginina (0.1 punts)

Canvi Guanina-Adenina
Canvi de Glicina a Arginina (0,1 punts)
Total: 0,2 punts

Cél-lules afectades: ambdues (0,1 punts)

Justificacio:

La mutacio esta present a la cél-lula resultant de la fecundacid i, per tant, la mutacié
estara present a totes les cél-lules ({tant somatigues com germinals) del nou individu (0,2
punts)

Total 0,3 punts



3.4.
[0,5 punts]

On es troben els mastocits?
Es troben sobretot als teixits (0,1 punts).

NOTA: si algun/a alumne/a afegeix que es pot trobar ocasionalment en sang perqué esta
migrant des del moll de l'os al teixit, també és correcte (perd ha de detallar el motiu pel
qual es troba en sang).

Quina substancia secreta el mastocit?
Histamina (0,2 punts).

També s'admetran: heparina, proteases, serotonina o citocines.

La inflamaciod es genera perqué aquesta substancia s'uneix a les cél-lules endotelials dels
vasos sanguinis. Quina consegiiéncia té aguesta unid en els vasos sanguinis?

La histamina provoca vascdilatacio; facilita la diapedesi o extravasacio; provoca augment
de la permeabilitat vascular.

Momés cal dir-ne una, 0,2 punts.

MNo s'accepta gue només es digui: inflamacio.



3.5.

[0,5 punts]

Aa

._

Aa

®

Aa

Aa

aa(Peet)

Per representar les dues generacions correctament: a dalt
els pares i a baix els fills/germans d'en Peet (no cal que hi
hagi I'ordre dels germans, ni el nom), 0,1 punts.

Pel sexe biologic de l'individu {(guadrat: home, rodona:
dona), 0,1 punts.

Per afectat o no afectat (blanc o farcit), 0,1 punts.

Pel genotip correcte de I'afectat (Aa) 0,1 punt, i dels no
afectats (aa), 0'1 punts.

Si s'assigna AA com a genotip afectat, 0 punts, ja que
s'explicita gue és letal en I'etapa embrionaria




2. PAU 2026 - Juny - Série 1 - Exercici 1

Exercici 1.

(2.5 punts)
1.1
[0.5 punts]
FENOTIP GENOTIPS POSSIBLES
| 5 f 1
cadell negre (acceptem negre fosc) (0, AFAFRR
punts)
Cadell gris clar AFA® bb (0,1 punts)
Cadell gris fosc AFAF bb (acceptem també ATA® Bb) (0,1 punts)
ACAC BB, ACACBb, ABACbb (0,1 punts per dir-ne un
o dos, 0,2 punts per dir els tres). Per dir nomeés
wadalbians ACAC | D punts (cal mostrar tambe al genotip pels
al-lels B. S'accepta AcAc ___)

TOTAL 0,5 PUNTS

1.2,

(0,5 punts]

Tipus d'heréncia; heréncia intermédia o dominancia incompleta (0,1)

Justificacia:

El fenotip de |'heterozigot és diferent dels dos homozigols | és Intermed| entre ambdds.
Per la idea de:

Cap al-lel domina completament sobre l'altre. {0,2 punts)

L'heterozigot presenta un fenotip intermedi entre ls dos homozigots. (0,2 punts)

Total 0.4 punts

TOTAL 0,5 PUNTS

NOTA: S'accepta heréncia autosomica (0,1 punts), 10,2 punts si es dona una
justificacié coherent.



1.3«

[0,5 punts]

Els individus portadors d'aguests al-lels estan afavorits en aquest medi, ja que es
camuflen millor. Per tant, aquests individus tindran més probabilitats de sobreviure i
reproduir-se, | d'aquesta manera, per seleccio natural, la freqléncia d'aquests al‘lels
augmentara a la poblacio.

Per contextualitzar en qué es veuen afavorils els portadors d'al-lels que donen colors
clars (cacgar millor o amagar-se millor o camuflar...): 0,2 punts:

Per indicar que es reprodueixen mes i transmeten els al-lels: 0,2 punts.
Per dir explicitament "Seleccié natural™: 0,1 punts.

Per respostes lamarckianes: 0 punts.

Total: 0.5 punts

1.4.

[0.5 punts)

RESPOSTA MODEL: Segons la definicio bioldgica, una especie son individus capagos
de reproduir-se | generar descendéncia féertil. Si els cadells modificats poden reproduir-
se amb llops i tenir descendéncia fértil voldra dir que no sén d'espécies diferents.

0,2 per esmentar directe o indirectament el concepte biolégic d'espécie.
0,2 per la idea de reproduir-se amb llops i obtenir descendéncia fertil. (context)
0,1 per la coheréncia del redactat.

Total: 0.5 punts



1.5.

[0,5 punts]

3

L'enzim Cas9, guiat pel RNA guia, reconeix la regié del DNA de Canis lupus
que es vol modificar.

5 Es comprova mitjangant técniques de seglenciacid que el gen s'ha modificat
comectament | que s'expressa de manera funcional.

102 | Esdetermina el gen d'interés del llop gegant i s'obté la seva seqleéncia a partir
de restes de DNA antic.

201 | Esdissenya un RNA guia complementari a la seqléncia del gen d'interés de
Canis lupus.

4 Es modifica el gen de Canis lupus per incorporar la informacité genética del

llop gegant.

0,1 per resposta correcta.

TOTAL: 0,5 PUNTS




3. PAU 2026 - Juny - Série 1 - Exercici 2

Exercici 2.

(2.5 punts)

21.
[0,5 punts]

Cluina relacio hi ha entre el cancer i el cicle cel-lular?

RESPOSTA EXEMPLE: El cancer esta relacionat amb una desregulacio del cicle
cel-lular (poden referir-se a aquest en termes de creixement descontrolat, o mutacions
gue afecten el cicle cel'lular o a la divisio de les cél-lules).

Directament o indirectament la resposta ha de relacionar l'aparicit del cancer amb la
desregulacio del cicle cel-lular (o descontrol de divisio de les cél'lules, del creixement
de les cél-lules o d'acumulacio de mutacions que afecten la divisié de la cél-lula).

Total: 0,2 punts

Per qué s'esperava trobar una taxa de cancer superior en espécies d'animals de mida
més gran i major longevitat?

RESPOSTA EXEMPLE: Perqué especies de mida més gran | mes longeves tenen un
major nombre de cél-lules | de divisions cel-lulars. Per tant, animals amb meés cél-lules
| mes divisions, haurien de tenir més risc d'errades en aquests processos o d'acumular
mutacions | de desenvolupar cancer (tant si es per factors interns com extemns, aixé no
cal que ho diguin).

Directament o indirectament la resposta ha de relacionar la mida gran d'un animal i la
longevitat (viure més) amb tenir més cél-lules (+0,15) i mes divisions cel-lulars (+0,15)
(o més creixement, o que han crescut més).

NOTA: Poden fer el mateix raonament a l'inrevés, les espécies més petites o de vida
més curta tenen menys cél-lules i menys divisions, menys probabilitat d'errades ilo
d'acumulacions de mutacions i, per tant, de cancer.

Total: 0,3 punts
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2.2,

[0,5 punts]

0.5 p per respostes que directament o indirectament mencionin agquestes 2 idees:

» Mes copies implica tenir meés proteina p53 funcional (+0,2). (Poden explicar-ho
també com que en cas d'haver-hi una mutacio en el gen TP53 i inactivar-lo, els
elefants tindran altres copies del gen que produeixen proteina funcional.)

= Mes proteina funcional implica menys possibilitat que cel-lules amb DNA
danyat es divideixin (+0,2) (o activar 'apoptosi en cas de dany al DNA) |, per
tant, redueix el risc de cancer.

(+0,1) per la coheréncia del redactat, en cas de donar una resposta correcta.

2.3.

[0,5 punts]

La linia de gquadres negres pergue no hi ha augment de l'index mitdtic despres de la
radiacio. La proteina p53 funcional ha aturat el cicle cel-lular abans de la mitosi, per
permetre que es repari el dany causat al DNA per la radiacid gamma o ha fet entrar les
cél-lules en apoptosi, per aixd no augmenta |'index mitotic.

0,5 punts per:
(0,2 p) per identificar la linia de quadres negres.
(0,2 p) per justificar la identificacic amb el fet que:

- (0,1 p) no hi ha augment de |'index mitotic, o que el cicle cel-lular esta aturat
o és la linia on les cél-lules no es divideixen per mitosi | (+0,1) relacionar-ho
amb contenir p53 funcional o amb la funcio de la p53 o dir que la p53 és la
responsable d'aquest fet (0,1 p).

(0,1 p) per un redactat coherent de la resposta, sempre que sigui correcta.

NOTA CORRECCIO: Alternativament, I'alumnat pot identificar i justificar la resposta
correcta a partir d'excloure de forma justificada la linia cel-lular que no té p53
funcional. Exemple: Les cel-lules que no fenen cap copia de la p53 entraran en divisio
malgrat tenir un DNA danyat per la radiacio mostrant un augment de ['index mitdtic o
perqué han esdevingut canceroses. Aquestes son les cél-lules representades pels
guadres blancs i, per tant, les linies cel-lulars que si que contenen p53 funcional son
les altres (quadres negres).

1"



2.4,
[0,5 punts]

Esperem trobar amplificacié del genoma de 'EEHV per PCR en els elefants aduilts
infectats que no presenten hemorragies?

Si (+0,05 p)

Justificacio:

(+0,2 p) Perqué les seves cél-lules contenen el DNA del virus de I'EEHV (en fase de
laténcia, perd no cal que ho diguin). Per tant, aquest s'amplificara per PCR.

Total 0,25 punts

Esperem que un elefant adult en el qual el virus EEHV esta en fase de laténcia hagi
desenvolupat en algun moment anticossos contra aquest virus?

Si(+0,05 p)
Justificacio:

(+0,2 p) Si, perqué si esta en fase de laténcia és perque hi ha hagut una exposicio al
virus la qual ha desencadenat (o pot desencadenar) la produccit d’'anticossos.

Total 0,25 punts
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2.5.

[0,5 punts]

Indigueu quin tipus d'immunitat proporciona als elefants la vacuna d’RNA recombinant:

A Activa (+0,05 p)
B Artificial (+0,05 p)
Justificacio:

(+0.2p)

La vacunacid és activa perqué estimula el cos de |'elefant a produir anticossos |
cél-lules de memaria (+0,1 p). | és artificial pergué exposa |'antigen de forma
deliberada (+0,1 p).

(O respostes similars que indiquin que és activa perque és el propi cos o sistema
immunitari de I'elefant qui respon a aquesta i artificial perque és un procés d'exposicio
provocada.)

Total 0,3 punts

La vacuna de RNA consisteix a injectar determinats mRNAs perqué que les cél-lules
de l'elefant els tradueixin i sintetitzin unes proteines viriques. Per qué aguestes
proteines activaran el sistema immunitari de l'elefant?

Per qué actuen com a antigens.
Ferqué son reconegudes com a proteines no propies o estranyes.

Per respostes com aguestes (o similars) 0.2 punts

TOTAL 0,5 PUNTS
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4. PAU 2026 - Juny - Seérie 5 - Exercici 3

Exercici 3.

(2.5 punis)

3.1.

[0,5 punts]

Material genétic

Identificacio de la fase que representa.

Aquesta imatge correspon a la fase del cicle cel-lular
anomenada mitosi | esta representada amb el nimero 4

Aquesta imatge correspon a la fase del cicle cel-lular
anomenada G1 i representada amb el nimero 1

0,1 punts si fase i niumero és correcte, siné 0 punts

Agquesta imatge correspon a la fase del cicle cel-lular
anomenada G2 i representada amb el nimero 3

0,1 punts si fase i niumero és correcte, siné 0 punts

Aquesta imatge correspon a la fase del cicle cel-lular
anomenada S (o sintesi) i representada amb el numero 2

0.1 punts si fase | numero és correcte, sind 0 punts
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Quina diferéncia hi ha pel que fa al nivell de condensacio del DNA entre la mitosi i
les altres fases.

A la mitosi el DNA esta en forma de cromosoma o bé;
compactat/condensat/empaguetat o bé;
supercompactat/supercondensat/superempaquetat.

Mentre gue a les altres fases (o la interfase) esta en forma de cromatina o bé;
descompactal/ descondensat o desempaguetat.

MNota: 0.2 punts per resposta que mencionin els dos nivells de compactacio
diferents. Si només mencionen un estat de nivell de condensacio (ex: en la mitosi
esta compactat i en les altres fases no), aleshores, 0,1 punts.

TOTAL: 0,56 PUNTS

3.2.
[0.5 punts]

Quina linia correspon a la concentracio de les ciclines? Marqueu amb una X la
correcta:

X- Linia continua
Justifigueu la resposta

El text diu que les ciclines son sintetitzades en moments concrets, per tant, la
grafica ha de mostrar canvis en la quantitat de proteina al llarg del temps.

(0,2 punis per la resposta correcta, si marquen bé la linia perd |la justificacio és
incorrecta, 0 punts)

Quina linia correspon a la concentracio de les CDK (quinases dependents de les
ciclines)? Margqueu amb una X |a correcta:

Linia discontinua.
Justifiqueu la resposta

El text diu que la concentracio de CDK (quinases dependents de les ciclines) és
constant, per tant, la grafica no ha de mostrar variacions en la quantitat de
proteina al llarg del temps (o la grafica s'ha de representar amb una linia recta)

(0,2 punts per la resposta correcta, si marguen bé la linia perd la justificacio és
incorrecta, 0 punts)

0,1 punts per la coheréncia i correccio léxica del redactat

TOTAL: 0,5 PUNTS



3.3.

(0.5 punts):
RESPOSTA MODEL:

Com les ciclines | les CDK sén proteines, un fort increment de la temperatura pot
provocar la seva desnaluralitzacio. En desnaturalitzar-se, canvia la forma de les
proteines i aquest fet provoca que l'acoblament de |a ciclina amb la CDK no sigui
possible i, per tant, que no s'obtingui un complex CDK-ciclina actiu i que no
puguin controlar el cicle cel-lular.

NOTA PELS CORRECTORS:

0,1 punt per parlar de desnaturalitzacio
- 0,1 punt per mencionar canvi en I'estructura i /o forma de les proteines

- 0,1 punt per parlar de la impossibilitat d’acoblament o manca de
reconeixement o similar

- 0,1 punts per mencionar no poder dur a terme la funcio de control o
similar (contextualitzar).

- 0,1 punts per |la coheréncia i correccio |éxica del redactat.
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3.4.

[0,5 punts)

RESPOSTA MODEL:

La mutacié en el gen que codifica p53 fa gque aquesta tingui alterada la seva
seqlencia d'aminoacids / la seva estructura primaria / el seu plegament / la seva
configuracid/ la seva funcio. Si la proteina p53 esta allerada no es podran
reparar mutacions en el DNA, per tant, la cél-lula seguira dividint-se o el cicle
cel-lular continuara (o el cicle cel-lular quedara desregulat) fet relacionat o
caracteristic de I'aparicid tumors o processos cancerigens.

NOTA PELS CORRECTORS:

- 0,1 punts per relacionar la mutacio en el gen de la p53 amb una p53
alterada.

- 0,1 punts per mencionar que la p53 alterada esta relacionada amb
menor capacitat de reparacid del DNA. Si algu menciona que la cél-lula
acumula mutacions es correcte.

- 0,1 punts per mencionar que la cél-lula segueix dividint-se o el cicle
cel-lular continua o hi ha una desregulacio del cicle cel-lular.

- 0,1 per relacionar els processos anteriors amb 'aparicio tumor o cancer
- 0,1 per una redaccid coherent i I'Gs del l&éxic adequat

3.5.
[0,5 punts)

Qué és l'apoptosi cel-lular?
Es la mort cel-lular (poden dir o no, programada), o bé; és el procés pel qual la
cél-lula activa la seva destruccio de forma controlada, o bé; un procés de

degeneracio o fragmenitacié de la cél-lula que permet la seva destruccid o
eliminacio.

Per qualsevol resposta com aquestes o similar 0,2 punts
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Per qué l'activacio dels gens responsables de I'apoptosi serveix per prevenir el risc
de cancer?

Pergué |'activacio de |'apoptosi implica la destruccié (o la mort) de la cél-lula
tumoral o amb mutacions no reparades, o bé; I'activacié de I'apoptosi evita que
es divideixin cél-lules amb mutacions, o bé; |'apoptosi permet que s'eliminin les
cél-lules tumorals 0 amb mutacions

Per qualsevol resposta com aquesta o similar | coherent 0,2 punts

Per queé la inhibicio de I'angiogénesi prevé el risc de tumors?

Pergué sense vasos sanguinis no pot arribar oxigen i nutrients a les cél-lules que
s'estan dividint |, per tant, no poden créixer i formar un tumar.,

o bé; perqué inhibir 'angiogénesi vol dir que no es poden formar nous vasos
sanguinis que son necessaris per aportar oxigen i nutrients a les cél-lules
tumorals i, per tant, evita el creixement i proliferacio d'aguestes.

Per qualsevol resposta similar que indiqui gue sense vasos sanguinis no hi ha
nutricid cel-lular (no arriba oxigen i/o nutrients) 0,1 punis

MNOTA: si algun alumne respon que sense vasos sanguinis a la zona del tumor
no es produiria metastasi, atorgar també els 0,1 punts.




5. PAU 2025 - Juny - Série 1 - Exercici 1
Exercici 1

(2,5 punts)

a)
[0,5 punts)

Tipus d’heréncia (dominant o recessiva) de I'HLX:

Dominant
(0,1 punt}

Justificacié:

Si fos recessiu els individus 11-4 i 1I-5 no podrien tenir filles amb raguitisme. com
as el cas de llI-1, ja que el gen present al cromosoma X del pare seria suficient
perqué aquest caracter no es manifestés. En canvi, com que és dominant, un

tnic al-lel causant del raquitisme que reben de la mare és suficient per provocar
la malaltia.

(0.3 punts)
{0.1 punts) per la coheréncia i correccid léxica del redactat si la resposta és correcta.
NOTA PER ALS CORRECTORS/ES: S'acceptaran com a valides altres

justificacions gue siguin correctes (per exemple, si fan referencia als individus 1111 i
[11-2) (0.3 punts).

Si només ho argumenten dient que hi ha individus malalts a totes les generacions
(0.1 punts;.
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b XY X XX

X ¥
X' AX XY
X XX XY

Fl:va X X+ X X+ %W XY + % XY =V dones normals + va dones amb
raquitisme + Y homes normals + 4 homes amb raquitisme.

Tenen una probabilitat d'1/4 de tenir una filla sana (o el 50% de les femelles o
filles serien sanes) (0.25 punts) i % de tenir un fill sa (o el 50% dels mascles o
fills serien sans) (0,25 punts).

NOTA PER ALS CORRECTORS/ES: S'acceptara igualment la resolucio del
problema si fan els creuaments o apliquen probabilitats. Si utilitzen Renllocder, ja
que és dominant, tambe ho considerem una resposta valida. Si la nomenclatura no
mostra gue esta lligat al sexe, aleshores 0 punts.

c)
(0.5 punts]

Quin tipus de biomolécula (acid nucleic, glicid, lipid o proteina) és un anticos?

Es una proteina (o be una glicoproteina)
(0.1 punts)

Quins monomers la formen?

Aminoacids
(0.1 punts)

En el prospecte també s'indica que aguest farmac no s'uneix a cap altra
biomolécula dels pacients. Justifigueu aquesta afirmacio.

Perque els anticossos son molécules que s'uneixen de manera molt especifica a
altres substancies (antigens).

(0.2 punts)

(0,1 punts) per fa coheréncia | correccid léxica del text, si esta ben contestat

Total (0.3 punis)
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Quin dels dos grups de pacients és el grup control? Per qué s'ha d'incloure un grup
control en els assajos clinics?

El grup de control és el dels 32 pacients als quals es va administrar el tractament
genéric (preparat oral de fosfat i vitamina D) (0,1 punts).

Cal establir un grup control per poder comparar els resultats del nou farmac amb
I'evolucic dels pacients que prenen l'altre (0,2 punts).

MNOTA: un grup de control tambe podrien ser pacienis que no rebessin cap
tractament, pero per motius &tics aixd no es pot fer. De tota manera si algun
alumne indica que el grup de control hauria de ser aguest, se li valorara be la
resposta.

Esmenteu dues variables que caldria controlar en aguest assaig clinic.

Edat, sexe, alimentacio, seguiment del tractament, altres medicacions o
patologies, etc.

(0.1 punts) per cada caracteristica coherent. Total: (0,2 punts).

[0,5 punts]
Resposta model:

Burosumab és el tractament que & un efecte positiu més immediat (0,1 punts) ja
que els pacients que el reben tenen valors de I'index RGI-C positius més elevats
gue els que han rebut I'altre tractament (administracid oral de fosfat i vitamina D, tot
i que no cal que ho esmentin explicitament) (0,2 punts). Tant a les 40 setmanes
com a les 64, els pacients que han rebut Burosumab tenen valors més elevats.
Concretament, a les 40 setmanes, els que han pres Burosumab tenen una mitjana
d'1,92 de l'index RGI-C en comparacio amb &l valor de 0,79 de I'altre tractament
(0,1 punts), mentre que a la setmana 64 els valors de 'index son de 2,06
(Burosomab) en front d'1,04 (vitamina D oral) (0,1 punts).

(0,1 punts) per fer referéncia al Burosumab com al tractament més efectiu,

(0.2 punts) per fer esment a les diferéncies entre els dos tractaments en relacid amb I'lndex RGI-C.

(0,1 punts) per aportar les dades corresponents a la setmana 40.

(0.1 punts) per aportar les dades corresponents a la setmana 64.
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6. PAU 2024 - Setembre - Série 3 - Exercici 2

EXERCICI 2

[1 punt]

Genotip del pare:

Tt (0.1 punts)

Genotip de la mare:

Tt (0.1 punts)

Genotips dels gametes gue fabrica el pare:

T (0.1 punts})/t (0,7 punts)

Genotips dels gametes que fabrica la mare:

T (0.1 punts) /'t (0,7 punts)

Genotip del fill malalt:

tt (0,7 punts)

Probabilitat de tenir un altre fill malalt; (indiqueu els calculs)

1/4025% 00,25 (0,7 punts)

P: Tt o Tt

Fi: WTT 2Tt Yt

%3 sans 4 malalt

(0,7 punts)

També es pot justificar amb una taula de Punnet.

Probabilitat del fill sa de ser portador de la malaltia:

/3 0 66,6% 0 0,66 (0,71 punts)
TOTAL: 1 punt
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[1 punt]
a)

DNA (gen, cadena que es transcriu): 3. CTCAAGTTT CAA.S

mRNA: 5'... GAG UUC AAA GUU...3

(0.2 punts)

Proteina (polipéptid): MNHs... -Glu -Phe-Lys-Val-...COOH
(0.2 punts)

Nota 1: No es necessari que indiquin els extrems amino- | carboxiterminals de la
proteina.

Nota 2: No és necessari que indiguin la sequéncia del DNA pergue ja esta posada a
'enunciat.

TOTAL: 0,4 punts
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b)

Determineu la nova seqgliéncia de 'mRNA | d'aminoacids després que es produis
aquesta mutacic que va originar I'al-lel "t".

DNA: J..CTCAAGTITATC TCA A_S
mRNA: 5. GAG UUC AAA UAG AGU U...7

(0.1 punts)

Proteina (polipeptid): NH3... -Glu -Phe-Lys-COOH
(0,7 punts)

NOTA 1: No és necessari gue indiguin els extrems amino i carboxi terminals i si no
escriven STOP tampoc es penalitzara.

NOTA 2: Si escriuen punts suspensius després de la Lys es restaran 0,05 punts atés
que la cadena ja queda interrompuda despres de la Lys.

A partir de la seqiéncia d'aminoacids de I'al-lel *t" raoneu per qué |'alfa-
hexosaminidasa que codifica no és funcional.

Perqué la mutacio fa que en I'mRNA aparegui un codé STOP que provoca que aquest
no es continui traduint i, per tant, no s'afegeixin més aminoacids a la cadena
polipeptidica. L'alfa-hexosaminidasa resultant sera meés curta i, per tant, no es plegara
be (o no adoptara la seva estructura correcta), de manera que no funcionara.

Puntuacio de I'apartat: 0,2 punts.

NOTA: Atorgar 0,2 punts si hi ha dos o tres dels seglients conceptes explicats. Si
nomeés n'hi ha un, atorgar 0,1 punts.

. L'aparicit del codd STOP fa que s'aturi la traduccid.
. L'alfa-hexosaminidasa és mes curla.

. L'alfa-hexosaminidasa no es plega be.
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Raoneu, des dels punts de vista molecular i cromosomic, per qué la malaltia de Tay-
Sachs és recessiva.

Pergue tenim dos cromosomes 15 (o perque tenim cromosomes homolegs o perque
tenim un cromosoma 151 un 15") (0,1 punts)

I, per tant, si en un dels cromosomes hi ha l'al-lel T (o I'al-lel correcte o la seqléncia
correcta) es fabrica alfa-hexosaminidasa correcta i, per tant, la malaltia no apareix (o
bé es pot degradar el ganglidsid GM2) (0, 1 punts)

Tambe s'admetran respostes de l'estil:

Perqué I'hnomozigot recessiu, "it", no té a cap dels dos cromosomes 15 (0,1 punts) la
seqlencia correcta per fabricar alfa-hexosaminidasa (0,1 punts).

Perqué I'neterozigot, “Tt", té en un dels dos cromosomes homaolegs (0.7 punis) la
seqlencia que codifica una alfa-hexosaminidasa correcta (0,1 punis)

Puntuacio de I'apartat: 0,2 punts

TOTAL: 0,6 punts
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[1 punt]
a)
Resposta model:

L'elevada fregiiéncia de Tay-Sachs entre els asquenazites actuals es pot explicar per
deriva genetica (efecte coll d'ampolla).

Entre els pocs asquenazites que van sobreviure a la davallada de poblacié del s. XIV
hi havia un o més portadors de Tay-Sachs. Aquest fet va ser degut a I'atzar. A partir
d'aquests pocs individus, durant segles, la poblacit d'asquenazites va anar
augmentant fins a I'actualitat. L'elevada endogamia entre els asquenazites, que es
casen entre ells, va provocar (també per atzar) que la freqiiencia de Tay-Sachs es
mantingués elevada, com a la poblacio fundadora (o bé gue fins | tot augmentes), fins
a la situacio actual.

Puntuacio:
« Per dir explicitament deriva genetica, o genica: 0,1 punts

« Per parlar del paper de 'atzar (o bé dir que no esta relacionat amb la seleccio
natural): 0,1 punts

« Per parlar explicitament o implicitament del coll d'ampolla que van passar els
asquenazites: 0,1 punts

* Per parlar explicitament o implicitament de |'endogamia: 0,1 punts
* Per contextualitzar: 0,1 punts

Aguesta puntuacio es donara en funcio de la coheréncia de la redaccio; si aguests
termes apareixen, perd, en un redactal incoherent, no s'atorgara la puntuacié
corresponent.

Total: 0,5 punts
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b)
Resposta model:

En cas de ser certa aquesta hipotesi, 'elevada freqliéncia de Tay-Sachs entre els
asquenazites actuals no es podria atribuir, o almenys no completament, a la deriva
geneética, sind gue tambe hi jugaria un paper la seleccid natural.

Els portadors de Tay-Sachs (o bé els heterozigotls o be els “Tt") tindrien un
desavantatge pel fet que, si es creuen entre ells, un de cada quatre descendenis
marira abans d'arribar a edat reproductiva. Tanmateix, aguest desavantatge podria
guedar compensat pel fet gue ser portador et fa mes immune a la tuberculosi, amb la
qual cosa augmentaria la probabilitat d'arribar a edat reproductiva i de transmetre els
gens (seleccio a favor de 'heterozigot) a la descendéncia, fent aixi que la frequéncia
de I'al'lel " augmenti (o, senzillament, es mantingui alta a partir dels sobrevivents del
coll d’'ampolla) al llarg de generacions.

Puntuacio:
« Per parlar explicitament de seleccié natural: 0,1 punts

« Per parlar del fet que els portadors tenen mes probabilitat de sobreviure (o
d'arribar a edat reproductiva): 0,1 punts

« Per parlar de la transmissio del caracter: 0,1 punts

« Per parlar del fet que la frequéncia de 'al-lel 't" (o de portadors) augmentaria (o
es mantindria elevada): 0,1 punts

« Per contextualitzar: 0,1 punts

Aquesta puntuacio es donara en funcié de la coheréncia de la redaccid; si aguests
lermes apareixen, perd, en un redactat incoherent no s'atorgara la puntuacioé
corresponent.

Total: 0,5 punts
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7. PAU 2024 - Juny - Série 1 - Exercici 3

EXERCICI 3

[1 punt]
Patro d’heréncia de la malaltia de Stargardt (marqueu amb una creu I'opcié correcta):

Recessiva 0,1 punts

(si NO justifica I'opcid escollida o |a justificacio és incoherent, llavors 0 punis)
Justificacio:

0.4 punts

Resposta model: perqué cal tenir dues copies de |'al-lel defectuds per tenir la malaltia.

MNota: si diuen gen en lloc d'al-lel, igualment correcte (gen defectuds en lloc d'al-lel

defectuds i gen funcional en lloc d'al-lel funcional)

Patrd d'heréncia de la malaltia de Stargardt (marqueu amb una creu l'opcié correcta):
Autosomica 0,1 punts

(si a continuacio NO justifica l'opcio escollida o la justificacié es incoherent, llavors 0 p)
Justificacio: 0,4 punts

Respostes model:

Es autosomica perque el gen ABCA4 esta al cromosoma 1 (0,4 punts)

o bé dir que

per tenir la malaltia cal tenir dues copies de I'al-lel defectuds (0,2 punts). No pot ser lligat
al sexe perqué els nois, que tenen un sol cromosoma X, només heretarien una copia de
I'al-lel defectuos (0,2 punts).

Mota 1: si diuen gen en lloc d'al-lel, iguaiment correcte (gen defectuds en lloc d'al-lel
defectuds i gen funcional en lloc d'al-lel funcional).

Nota 2: si nomes diuen que és autosomica perque afecta tant nois com noies, 0 punts per
la justificacio.
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[1 punt]

a)

Total: 0.5 punts repartits de la manera seglient:

per dir DUES de les caracteristiques seglients: (0,25 punts per cada caracteristica)

b)

Sén proteines (o0 enzims) presents a la sang (o al plasma o bé al sérum),
beé simplement son proteines (o enzims), sense especificar on es troben.
L'activacid d'aquestes proteines és una reaccio en cascada.

Intervenen en la resposta immune inespecifica (o bé poden dir innata).
Resposta rapida | eficac sobretot contra bacteris.

Se sintetitzen al fetge.

Diversos sistemes d'activacio: per I'accid de complexos antigen-anticos (via classica,
pero aixo no cal que ho diguin) i per I'accio de molécules de |a superficie dels
microorganismes (via alternativa i via de les lectines, perd aixd no cal gue ho diguin).

Total: 0,5 punts

Respostes model:

El sistema del complement activat (o be dir que s'activa per la uniod del complement a
un complex antigen-anticos}, forma porus a les membranes de les cél-lules (fambé és
correcte dir que formen un complex d'atac a membranes) (0.25 punts), aixo provoca la
lisi de la cél-lula (o bé citdlisi) (0,25 punts)

o bée dir que

el sistema del complement activat s'uneix a la superficie de les cél-lules de |a retina (o
be dir que opsonitza les cél-lules de la retina) (0,25 punis) afavorint que siguin
fagocitades (0.25 punts)

o be dir que

el sistema del complement activat produeix una resposta inflamataria (0,25 punts) que
provoca l'arribada a la zona de fagocits (0,25 punts)3.

[1 punt]
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a)

Resposta model:

Actua com a vector

o be

transporta | introdueix el gen ABCA4 funcional a les cel-lules de |a retina dels ratolins
(0.4 punts)

b)

Funcio dels enzims de restriccia:

Tallar el DNA del virus i el DNA amb el gen ABCA4 funcional, amb un mateix enzim de
restriccio (o endonucleasa), per unes segleéncies concretes.

total 0,3 punts repartits de la manera seglient:

0,1 p per tallar el DNA

0,1 p per seqiéncies concretes

0,1 p per contextualitzar (del virus i del gen ABCA4 funcional)

Nota: encara que no diguin que l'enzim de restriccio ha de ser el mateix, també
atorgarem els 0,3 punts.

Funcio de les lligases:

Unir els dos DNA gue formen el DNA recombinant, o bé dir que uneixen el DNA del virus i
el DNA amb el gen ABCA4 funcional.

total 0.3 punts repartits de la manera seglient:
« (0,1 punts per unir el DNA

0,2 punts per concrelar guines son les dues molécules que s'uneixen (DNA del
virus i DNA gen ABCA4 funcional).

BLOC 2
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8. PAU 2023 - Setembre - Série 2 - Exercici 3

Exercici 3

[1 punt]

Tipus d'heréncia (dominant o recessiva) de 'AME:
Recessiva
0,1 punts]

Nota: Nomeés s'atorgara la puntuacic si a continuacio hi ha una justificacio
minimament coherent.

Justificacio:

Cap dels dos progenitors esta afectat i, en canvi, tenen una filla i un fill
afectats. Necessariament ha de ser recessiu i el pare | la mare heterozigots
per aquest caracter,

Tambe ho poden justificar omplint el pedigri | mostrant que s ajusta a una
heréncia recessiva i no a una dominant.

[0.25 punts]

NOTA: Si ho justifiquen nomeés a partir dels genotips posats al pedigri segons
una heréncia recessiva llavors [0,15 punts].

Tipus d'heréncia (autosomica o lligada al sexe) de 'AME:
Autosdmica
[0,1 punts]

Nota: Només s'atorgara la puntuacio si a continuacio hi ha una justificacio
minimament coherent.

Justificacio:
Si fos lligal al sexe aguesta parella no podria tenir filles afectades.

Tambe es pot justificar senzillament esmentant que el gen implicat amb 'AME
es troba situat al cromosoma 5.
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Tambeé ho poden justificar omplint el pedigri | mostrant que no pot ser lligat al
sexe perque el pare de la noia malalta es sa.

[0.25 punts]

NOTA: 5i ho justifiquen nomeés a parlir dels genotips posals al pedigri segons
una heréncia autosémica llavors (0,15 punts].

Simbologia:

Serveix qualsevol parell de lletres que permetin diferenciar bé I'al-lel sa (amb
majuscules) del mutat (mintscules). Per exemple: A = Sense AME, a = AME.

(0,1 punts]
Genotips

-3
Aa

[0,7 punts]

I-4
A-,o0be A_,obeA?

O bé dir que només sabem que té un al-lel A

(0.1 punts]
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b)

[1 punt]

1.188 alumnes - (1/54) = 22 alumnes esperem gue siguin portadors de la
mutacio

[0.5 punts]

(1/54 probabilitat que un dels membres de |a parella sigui portador) - (1/54
probabilitat que 'altre membre de |la parella sigui portador) = 0,000343 =
0,0343% de probabilitat que tots dos siguin portadors.

Tambe son correcles els formats de la resposta seguents:
- Entant per 1:0,000343
- En tant per 1 amb notacio cientitica 3,4 - 10*
- Com afraccid: 1/2916

[0,5 punts]

Nota: Si no indiguen els caleuls, [0 punts]
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Errada

Correccid

Per preparar Zolgensma,
primerament s'ha de tallar el gen
SMN1 sa amb uns enzims
anomenats lligases.

Els enzims que s'usen per tallar els gens
s0n les endonucleases o enzims de
restriccio.

Posteriorment aguest gen s’ha d'unir
a la superficie de |la capsida
d'adenovirus modificat AAVS.

El gen que es vol transferir s'han
d'incorporar a l'interior de la capsidaino a
la seva superficie per assegurar que es
puguin introduir a les cél-lules diana.

Zolgensma és mes efectiu si
s'administra a nadons que ja tenen
simptomes greus de la malaltia.

Segur que és mes efectiu fer el tractament
guan encara no han aparegut simptomes o
aguests son lleus ja que d'aguesta manera
&s mes probable que aguests reverteixin
per la terapia. Aguest fet és més evident al
tractar-se d'una malaltia que afecta el teixit
nervigs, el qual t& una taxa baixa de
capacitat de regeneracio.

Un dels inconvenients que s'han
detectat als assaigs clinics realitzats
és la preséncia d'anticossos contra
adenovirus AAVY procedents de
I'alletament dels nens. Aquest tipus
d'immunitat artificial i passiva
neutralitza el virus | el medicament
es ineficient.

Els anticossos gue les mares transfereixen
als nadons durant I'alletament constitugixen
un tipus d'immunitat natural ja que és la
mare qui els sintetitza.

Nota 1: Només cal que identifiquin i corregeixin tres de les quatre errades que té

el text,

La puntuacio sera de (0,13 punts) per identificar cada errada + (0,2 punts) per la

correccio de cadascuna.

MNota 2: La suma “estricta” si ho fan tot bé és 0,99; pero, logicament, si és tot

correcte posarem 1 punt.
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9. PAU 2023 - Juny - Série 1 - Exercici 4

Exercici 4

a)
La lactosa és la molécula:
C. (0,1 punts)

Encercleu al dibuix |a galactosa gue forma part de la lactosa.

CHLOH

(0,1 punts)

Quin és el nom de l'altre monosacarid que forma part de la lactosa?

Glucosa (o B-glucosa o B-D-glucopiranosa). (0,7 punts)

Quin color presenta la lactosa en la prova de Fehling? Justifiqueu la resposta.

Color vermellos (o taronja o teula), ja que la lactosa dona positiu en la prova defFehling

(I'enllag hemiacetalic de la glucosa es trencara i es reduira el coure delreactiu de Fehling,

per la qual cosa virara a color taronja).

(0.1 punts) El que esta entre parentesis no cal gue ho diguin.

Quin color presenta la lactosa en la prova de Lugol? Justifiqueu la resposta.
Color groc (o no donara color lila o negre), ja que el lugol tenyeix el mido. (0,7 punts)

Nota: si s'equivoquen de color 0 no diven el color pero expliquen correctament per a qué
serveix la prova, atorgarem (0,05 punts). lgualment si només diuen ef color correcte.

Total subpregunta a): (0,5 punts)
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b)
Model de resposta;

No, ja que la llet sense lactosa presenta en la seva compaosicié I'enzim lactasa, que
hidrolitza I'enllag glicosidic entre la glucosa i la galactosa. El problema de les
persones amb galactosemia és la deficiéncia de I'enzim que degrada la galactosa, que
és diferent de I'enzim que hidrolitza la lactosa.

Puntuacié:

Per dir "no”; (0,1 punts) (si només diuen “no" sense cap justificacié raonable, llavors
0 punts)

Per explicar la funcio de la lactasa: (0, 1 punts)

Per explicar en que consisteix la galactosemia: (0,1 punts)Per incloure la idea
d'especificitat dels enzims: (0.1 punts)Per la coheréncia del text: (0,7 punts)

Total subpregunta b): (0,5 punis)
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(1 punt)

a)

L'al-lel que produeix la galactosémia és (marqueu amb una creu l'opcié correcta):
Recessiu. (0,1 punts)

Mota: si deixen la justificacid en blanc, llavors (0 punts).
Justificacio:

Model de resposta:

No pot ser dominant, perqué els individus 11-2, 11-3 i lll-1 estan afectats per galactosémia i
cap dels seus progenitors no estan afectats. Per tant, ha de serrecessiu (si fos dominant,
almenys un dels progenitors tindria galactosémia).

O be, tambe ho poden demostrar fent els encreuaments o la taula de Punnett. (0,25 punis)

Nota: en qualsevol cas, per oblenir la maxima puntuacio és necessari que demostrin que
no pot ser dominant (recordeu que alguns pedigris sén compatiblesamb els dos patrons
d'herencia).

El gen que produeix la galactosémia és (marqueu amb una creu I'opcio correcta):
Autosomic. (0,1 punts)

Mota: si deixen la justificacié en blanc, llavors (0 punts).

Justificacio:

Model de respasta:

Autosomica, pergué les filles afectades (II-3 i lll-1) han de tenir els dos al-lels mutats.un
heretat de la mare, i I'altre, del pare. No pot ser lligat al sexe, |a que el pare, com que no
esta afectat, tindria un al-lel normal al cromosoma X, | el cromosoma Y no conté el gen.

Per tant, no podria transmetre I'al-lel mutat a la seva filla malalta.
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O bé:

si fos lligat al sexe, 11 seria XY i 12 seria X*X®; per tant, no podrien tenir la fillall3 X*X?
(0.25 punts)

Total subpregunta a): (0.7 punts)

b)

Probabilitat de ser fill (mascle) =2 (0 0,5 0 50 %)

(Ho poden justificar fent l'encreuament o amb la taula de Punnett)(0,1 punts)
Probabilitat de tenir galactosemia = %4 (0 0.25 0 25 %)

{Ho poden justificar fent I'encreuament o amb la faula de Punnett) (0,1 punts)
Probabilitat de ser fill (mascle) i amb galactosémia =2 x 4= 1/8

(o be: Probabilitat de ser fill (mascle) i amb galactosemia = 0,5 x 0,25 = 0,125)

(o bé: Probabilitat de ser fill (mascle) i amb galactosémia = (50 x 0,25) x 1/100 =12,5 %)
(0,1 punts)

Total subpregunta b): (0,3 punts)
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10. PAU 2022 - Setembre - Série 3 - Exercici 2

Exercici 2

1)

[1 punt]

L'al-lel causant de la malaltia de Krabbe és:

Recessiu X {0,2 punts)

Justificacio:

Els pares del Quim i la Muntsa no estan afectats, perd han de ser portadors
de l'al-lel causant pergué han tingut una filla i un fill afectats, respectivament.
(0,3 punts)

Nota: Cal valorar altres possibles juslificacions, com per exemple: a Iraves
dels genotips dels membres de la familia.

El gen causant de la malaltia de Krabbe és:

Autosomic X (0,2 punts)

Justificacio:

Si fos lligat al sexe, el pare d’'en Quim hauria d'estar afectat, ja que ha tingut
una filla malalta. Aquesta filla hauria rebut 'al-lel causant amb |'tinic
cromosoma X del seu pare, que, per tant, també tindria la malaltia. (0.3 punts)

Nota: Cal valorar altres possibles justificacions, com per exemple: a fraves
dels genotips dels membres de la familia.

Nota: Com a resposta alternativa, que tambeé donem per bona, es pol justificar
que no pot ser lligat al sexe pergué 'enunciat diu que moren abans dels dos
anys i, per tant, el pare no podria portar aquest al-lel al seu unic cromosoma
X.
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[1 punt]

Momenclatura:
A = al-lel normal (que no causa la malaltia)
a = al-lel de la malaltia de Krabbe

Nota: S'ha de considerar valida qualsevol nomenclatura sempre que no porti a
confusid i que el dominant estigui en majuscula o0 amb un superindex +). Per
exemple, la nomenclatura X — x es considera confusa, atés que nomeés depeén
de la mida de la lletra.

(0,1 punts)
Genotips:
=0 =0
FeFrgnp M

(0,5 punts: 0,05 punts per cada membre de la familia amb el genotip o
genotips correctes)

Nota 1: Els errors no descompten.

Nota 2: En els casos en que hi hagi dos fenotips possibles, si nomeés se'n
posa un, s'ha de puntuar amb 0 punts.

Nota 3: En el cas dels individus amb dos fenotips possibles, també donem per
bo si els indiquen com aA_ o A7.

Nota 4: 5i a la pregunta 1) han deduit malament el patrd d'heréncia, pero la
resposta a aquesta pregunta és coherent al patro deduit a la pregunta 1), s’ha
de puntuar amb la meitat de la puntuacio per no arrossegar excessivament
l'error.

Puntuacio total de la subpregunta a: 0,6 punts
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b)

Resposta model:

Per tenir un descendent afectat, tots dos, en Quim i la Muntsa, haurien de ser
heterozigots i, a més, haurien de passar I'al-lel responsable de la malaitia de
Krabbe al descendent. Per tant:

Probabilitat que en Quim sigui heterozigot: 4. (0,05 punts)

Probabilitat que la Muntsa sigui heterozigota: 4. (0,05 punts)

Probabilitat que en Quim passi I'al-lel mutat al descendent: V2. (0,05 punts)

Probabilitat que la Muntsa passi I'al-lel mutat al descendent: 2. (0,05 punts)

Enresum: %4 x %4 % Y2 x V2 = 1/9. (0,2 punts)
Puntuacio subpregunta b: (0,4 punts)

Nota 1: Per deduir aquestes probabilitats caldria haver utilitzat quadres de
Punnett o el métode dicotomic o algebraic. També hi ha la possibilitat de
justificar-ho a partir dels genotips que han escrit a I'arbre genealogic. En aquest
cas tambe ho donem per bo.

Mota 2: Si a la pregunta 1) han deduit malament el patré d'heréncia, pero la
resposta a aguesta pregunta és coherent amb el patrd deduit, s'ha de puntuar
amb la meitat de la puntuacio per no arrossegar excessivament l'error.
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3)

[1 punt]

Queé vol dir que un lipid sigui saponificable?
Que pot reaccionar amb un hidroxid per a formar sabd; o bé
que es un éster d'acid gras, o bé
- que té un enllag éster.
(0,5 punts)

Nota 1: Si nomes es respon que pot formar sabo, s'ha de puntuar amb 0,25
punts.

Nota 2: 5i nomeés es respon que té un grup carboxilic, s'ha de puntuar amb
0,15 punts, pergué de fet els ésters d'acids grassos ja no tenen grup carboxil.

Esmenteu dues propietats més dels lipids saponificables.
- molécula apolar
hidrofobica (o insoluble en aigua)
- solubles en dissolvents organics

(0,5 punts: 0,25 punts per cada resposta correcta)
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11. PAU 2022 - Setembre - Série 3 - Exercici 5

Exercici 5
1)
[1 punt]
a)
Resposta model:

Eyam és un candidat més adient que Londres per a l'estudi perqué interessa
treballar amb una poblacit on les fregléncies génigues de I'al-lel mutat s'hagin
modificat el minim possible. Aixd es pot aconseguir mitjancant diferents
mecanismes: (1) per manca de migracio (o de flux génic) com passava a Eyam
pel fet que la poblacio era molt estable i no hi havia immigracio, a diferéncia de
Londres, o (2) també per deriva génica; com gue Eyam és una poblacio petita es
pot haver incrementat encara meés la frequencia de 'al-lel (o de la mutacio), la
qual cosa no hauria passat en una poblacié gran com Londres.

Nota: Cal esmentar un dels dos mecanismes (no cal esmentar tots dos).
Puntuacio: 0.4 punts, repartits de la manera seglient:
- 0,2 punts si s'explica que cal modificar al minim les fregléncies géniques.

0,2 punts si s'explica un dels dos mecanismes evolutius i es contextualitza
amb una comparacio entre Eyan i Londres.
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Relacio entre els al-lels
Heréncia intermédia o bé codominancia. (0,1 punts)

Mota: Acceptem les dues relacions pergue, pel que fa a la supervivencia a la
infeccio, és una heréncia intermédia; i pel que fa a I'expressio del receptor en
les cél-lules és una codominancia.

Justificacio

L'al-lel mutat es manifesta tant en homozigosi com en heterozigosi, tot | que
en menor mesura. (0.1 punis)

Simbologia
ID: al-lel amb la mutacia Delta
IN: al-lel sense la mutacio Delta

(0.1 punis)
Genotips

Mare:

D 1D (0,1 punts)

Pare:

IN IN (0,1 punts)

Fills:
ID IN (0,1 punts)
Puntuacié subapartat b: (0,6 punts)

Nota: S'accepta qualsevol simbologia coherent.



2)

a)

[1 punt]

Resposta modsil:

El malalt va esdevenir VIH negatiu perqué, en no poder penetrar dins les
cél-lules del sistema immunitari —es poden esmentar els limfocits T, Th o CD4,
perd no cal fer-ho—, el virus de |a sida no podia parasitar-les, ni reproduir-se per
envair altres cel-lules mitjangant el transport dels nous virus per la sang. Com
que no es creaven nous virus, van resultar indetectables a la sang.

Puntuacio: 0,5 punts repartits de la manera segilent:

Les cel-lules de donant amb mutacio tenen un receptor de membrana. (0,1
punts)

No permet I'ancoratge del VIH. (0,1 punts)
El VIH no pot entrar dins les cél-lules immunitaries. (0,1 punts)
MNo es poden crear nous virus (o reproduir-se). (0,1 punts)

Mo es poden detectar nous virus a la sang. (0,1 punts)
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b)

Resposta model:

Es tracta d'un virus d'RNA que per integrar el seu material genetic dins el nucli
de cél-lules humanes ha de fer Ia transcripcio inversa (o retrotranscripcio) d'RNA
a DNA. Els tractaments incideixen en aquest pas i impedeixen que 'RNA pugui
sintetitzar una cadena complementaria i es pugui integrar a la cel-lula hoste.

Puntuacio: 0,5 punts repartits de la manera seglent:
Si es respon que el VIH es un virus amb ANA: 0,1 punts.

5i es respon que cal franscriptasa inversa per transcriure 'RNA a DNA: (0,1
punts).

Si es respon que el DNA viric s'integra al DNA de la cel-lula hoste: (0,1
punts).

Si es respon que lnhibidor impedeix la transcripcio d'RNA a DNA: (0,1
punts).

Si es respon que si no hi ha DNA per integrar-se a la cél-lufa hoste no hi ha
creacio (o reproduccio) de nous virus: (0,1 punts).
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12. PAU 2022 - Juny - Série 2 - Exercici 1

Exercicil

[1 punt]
Patrd d’heréncia de I'al-lel cap llis:

Dominant.
Puntuacio: (0,1 punts)

Nota: nomes es puntuara si la justificacio seglent es minimament coherent.
Justificacio:
Puntuacio: (0.2 punts)

Respostes model (qualsevol resposta és iqualment valida):

- Els descendents amb cresta han d'haver rebut I'al-lel determinant d'aquest
caracter dels seus progenitors, gue no el manifestaven. Per tant, 'al-lel que
produeix cresta no pot ser dominant, ha de ser recessiu.

- B3 exemplars de 84 representen % de la descendéncia | aquesta proporcio,
segons les lleis de Mendel, s’obté quan els progenitors sén heterozigots. El
fenotip que apareix en major proporcio és el que correspon a 'al-lel dominant.

- Siel caracter "cap llis" fos recessiu tots els descendents haurien de tenir el
cap llis.

- Aguest caracter es manifesta en individus heterozigots, com és el cas
d'aquesta parella de coloms progenitors. D'altra banda, el seu caracier
complementari (cap amb cresta) nomeés es manifesta en homozigosi (aquesta
justificacio pot venir dels encreuaments que es demanen posteriorment, | per
aixo tambe es considera valida).
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Patrd d’heréncia del caracter forma del cap (llis o amb cresta):
Autosomic.
Puntuacio: (0,1 punts)

Nota: només es puntuara si la justificacio segient és minimament coherent

Justificacio:
Puntuacio: (0,2 punts)

Respostes model (qualsevol resposia és igualment valida):

No es pot tractar de caracters lligats al sexe, perque, si ho fossin, els
descendents tindrien una freqléncia semblant perd no hi podria haver una
distribucit equitativa d'individus dels dos sexes per cada fenotip.

El caracter cap amb cresta nomes es manifestaria en un dels sexes.

Si fos lligat al sexe, a la Fy no hi hauria cap mascle amb cresta; o be: Si fos
lligat al sexe, a la F tots els mascles llises (o sense cresta) i les femelles ¥z
cap llis i ¥z cresta.

Si fos lligat al sexe, a la Fy no hi hauria cap femella amb cresta: o bé: Si fos

ligat al sexe, a la F, totes les femelles llises | els mascles ' cap llis | 2 cresta.

NOTA: Aquesta Ultima resposta no és certa atés que en aus la determinacio
del sexe és al contrari que en mamifers. Perd com gue aquesta informacio,
els alumnes no la tenen fins haver llegit el seglent apartat, es donara per
bona aquesta resposta.

Proposeu una simbologia per als al-lels d'aquest caracter:
L =cap llis | =cap ambcresta Puntuacio: (0,1 punts)

NOTA: S'acceptara com a correcta qualsevol simbologia que sigui coherent
(sense cromosomes sexuals ja que son caraclers autosomics, usant la mateixa
lletra majuscula per al caracter dominant i mindscula per al recessiu).
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Demostracio que el patré d'herencia que proposeu pot explicar els fenotips d'aguesta
parella i els seus descendents:

Puntuacio: (0,3 punts)
P: Ll (Cap llis) x LI (Cap His)

l

F1: % LL + 2 LI + V4 Il (genotips dels descendents)

Fenolips dels descendents:

% (o 75%) cap llis | 4 (0 25%) cap amb cresta)
obé 75% cap llis i 25% cap amb cresta

obé capllis 63/21=3; cap amb cresta: 21/21=1; ; pertant: 3cap llis : 1 cap
amb cresta
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[1 punt]
a)
Resposta model: Si que es tracta d'un caracter lligat al sexe ja que el gen que el
determina es troba ubicat en un dels cromosomes sexuals.
Puntuacio: (0,4 punts)
NOTA: Els alumnes també poden afegir altres informacions que completin la
resposta, les quals, evidentment, es valoraran com a correctes. sempre amb una
puntuacié maxima d'aquest apartat de (0,4 punts).
- Poden dir, per exemple, que la ubicacio d'aguest gen al cromosoma £ implica
una heréncia condicionada pel sexe dels individus. En aquest cas, les femelles
tenen nomées una copia del cromosoma Z on esta agueslt gen, de manera que es
manifesta el caracter corresponent a I'al-lel que posseeix lindividu. En el cas
dels mascles, el caracter s'expressa seguint les relacions de dominancia ja que
aquests individus posseeixen dos cromosomes Z.
b)

Puntuacio: (0,1 punts) per cada fenotip ben indicat, fins a un maxim de (0,6
punts).

Mascles Femelles

, Fenotip (Color Genotip Fenotip (Color

Genotip plomatge) plomatge)

FAF Al Vermell cendros W Vermell cendros

i Vermell cendros

2zm Vermell cendros Z"'W Blavés

P il Blavos

Zezm Blavos Z"W Marronos

Vi Al

Marronos




3.

Genotip de |la femella de plomatge blavos:

Z°W

Justificacio:

Resposta model: Les femelles son ZW. Per tant, tenen un sol al-lel de color del
plomatge, en aquest cas ['al*lel "color blavos” que es troba al cromosoma Z.
L'altre cromosoma és el W.

O bé: Perqué l'al-lel "b" esta al cromosoma Z i determina color blavés, mentre
gue el cromosoma W no té al-lel/gen per a determinar color.

(0.2 punts)

Nota: Si nomes posen el genotip i la justificacio es incorrecta o no la posen,
flavars (0 punts).

Genotip del mascle de plomatge marronds:

Z=zr

Justificacio:

HResposia model: Els mascles tenen dos cromosomes £ |, per tant, dos al-lels de
color del plomatge. L'al-lel color marrd és recessiu respecte als altres dos. Per
tant han de ser: Z"Z™.

O be: Pergue els dos cromosomes Z del mascle tenen l'al-lel "'m" que dona color
marro.

Puntuacio: (0,2 punts)

Nota: Si només posen el genotip i la justificacio és incorrecta o no la posen,
llavors (0 punts).

Encreuament (indiqueu les proporcions genotipiques i fenotipiques de la
descendéncia):

P: Z°W (femella de color blavés) x Z"Z™ (mascle de color marronos)

Fi: V2 Z"2™ (mascles de color blavos) + 2 Z"W (femelles de color marronds)
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O be, pel que fa alfenotip:

Tots els mascles (100%) color blavos i totes les femelles (100%) color marronos.

Puntuacio: (0.6 punts) repartits segons s'indica:

(0,2 punts) per l'encreuament.
(0.2 punts) per les proporcions genotipiques de |a descendencia.
(0.2 punts) per les proporcions fenotipiques de la descendéncia.

Nota: si s’han equivocat en els genotips pero els fenolips son correctes,
s'atorgara la puntuacio corresponent per no penalitzar 'errada dues vegades.
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13. PAU 2022 - Juny - Série 5 - Exercici 1

Exercici 1

[1 punt]

Tipus d'heréncia (dominant o recessiva) i justificacio:
Dominant
Resposta model:

La hipertricosi és un caracter dominant ja gue amb un dnic al-lel es manifesta
al fenotip. Sabent que Catalina era homozigota, descartem que sigui recessiu,
ja gque en aguest cas en Petrus hauria de ser homozigot recessiu i no hi hauria
cap descendent afectat.

(0,25 punts]

NOTA: No s'atorgara cap puntuacio per posar dominant si no hi ha justificacio o bé si
aguesta és totalment incorrecta.

Tipus d'heréncia (autosomica o lligada al sexe) i justificacio:
Autosomica
Resposta model:

La hipertricosi és un caracter autosomic perqué si fos lligat al sexe dominant
no hi podria haver nois afectats. Tampoc pot ser lligat al sexe recessiu ja que al
ser Catalina homozigoia no hi hauria cap descendent afectat.

[0.25 punts]

NOTA: No satorgara cap puntuacio per posar autosomica si no hi ha justificacic o be
si aquesta es totalment incorrecta.
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Simbologia:
H: hipertricosi; h: péls normals (0.1 punts]
NOTA: Poden utilitzar gualsevol altra lletra. Només cal tenir en compte que usin la majudscula
pel caracter dominant | la mindscula pel recessiu,
Genotips

I-1: Hh

I-2: hh

I1-1: hh

I1-2: Hh

1I-3: Hh

II-4: Hh

I1-5: Hh

I1-6: Hh

II-7: hh
(0.4 punts] en total pels genotips.

NOTA: [0,05 punts] per cada genotip correcte fins a un maxim de [4 punts] (hiha 9
genotips).
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[1 punt]

Usant la nomenclatura anterior: H = Al-lel de la hipertricosi; h = Al-lel normal
[0.2 punts] per I'encreuament o la taula de Punnet
Hh x hh [0,1 punis] pels genotips dels progenitors

Genotips: 1/2 Hh + %2 hh [0,1 punts]

H h
h Hh hh
h Hh hh

(0.1 punis] pels genotips esperats dels descendents
Fenotips: 1/2 Individus amb hipertricosi + 1/2 Individus sans [0,2 punts]
Nombre més probable de descendents afectats per hipertricosi 6 - 12 = 3 [0,3 punts]

NOTA 1: La justificacio pot ser utilitzant el métode dicotomic, la taula de Punnet, el
metode algebraic o bé mitjangant un text explicant la distribucio dels al-lels en els
gametes.

També es valorara com a correcta la resolucio del problema mitjancant el metode
probabilistic a partir de totes les aiternatives possibles.

NOTA 2: Si algun alumne/a s’ha equivocat amb el tipus d'heréncia a la primera
pregunta perd respon de manera correcta a aquest apartat de la segona pregunta, en
base al tipus d’heréncia que ha posat, caldra valorar-la com a correcta.
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[1 punt]
Hesposta model:

- Explicacio de I'aparicio del caracter [0.5 punts]: Com sabem els hominids
primitius tenien pilositat per tot el cos com li passava al Petrus Gonsalvus
[0.1 punts]. Un canvi d'aquest caracter a una pilositat molt mes escassa |
reduida a delerminades zones corporals com tenim els humans actuals només
pot explicar-se per una o mes mutacions [0, 7 punis| preadaptatives i a
l'atzar (0.2 punts], que facin perdre o suprimeix 'expressio del gen que
codifica el pelatge corporal [0,7 punis].

- Explicacio del mecanisme evolutiu [0,5 punts]: La seleccié natural [0,2 punts]
ha d'afavorir als individus que tenen aquest caracter per tal que es reprodueixin
i el fransmetin a futures generacions, ja que aquest caracter els comportava un
avantatge pels individus que el tenien. [0,3 punts]

NOTA: No cal que els alumnes concretin cap avantlatge concret que suposa la seva
perdua de pilositat, tot i gue poden suposar qualsevol explicacid coherent com, per
exemple:

- La pérdua de pilositat afavoreix 'evaporacio de la suor per correr distancies
mes llargues a la sabana

- L'us de pells per vestir-se permetia als nostres avantpassats que la pérdua de
pilositat no suposes una seleccid natural negativa per pérdua de la
termoregulacio.

- La menor pilositat redueixi la possibilitat de portar parasits externs portadors de
malalties o causants de problemes cutanis.

- EHe...

NOTA: Tambe es pot explicar aquest canvi a partir de I'accio de la seleccio sexual [0,2
punts] (els individus sense pilositat corporal resultaven meés atractius en termes
reproductius). [0,3 punts]

Finalment, també es pot explicar aguest canvi per la deriva genetica [0,2 punts] (en
algun moment en el qual la poblacit humana era reduida, per atzar, el nombre
d'individus sense pelatge corporal va ser més elevat). [0,3 punts]
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14. PAU 2021 - Setembre - Série 1 - Exercici 5

Exercici 5

[1 punt]

Simbologia per als al-lels:
M= miopia m=visio normal M=m (0.2 punts)

Nota: s'accepta qualsevol simbologia, sempre que no porti a confusio i que s'adequi al
fet que I'al-lel que determina miopia és dominant (en majuscula, M; amb un signe +,
M+...)

Arbre genealogic:

OO O
e U0

3
Marc
mm

Puntuacio:

- Pel dibuix del pedigri correcte (0.4 punts), repartits segons:; (0,1 punt) per cada
generacio correcta + (0,1 punt) per assenyalar en Marc.

NOTES: També es valorara com a correcte.

- Si construeixen un arbre genealogic amb una alira distribucio dels individus pero
coherent amb l'estructura d'aquesta familia.

- 5i es deixen els numeros romans de les generacions o els arabics en els individus.

NOTA TOTAL MAXIMA PREGUNTA: 1 punt
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[1 punt]

Probabilitat gue sigui nen:
S0%obe'. (0,1 punts)
Justificacio:

Els progenitors son XX (mare, la cosina d'en Marc) i XY (pare).

Ya XX (nena} V2 XY (nen)

La justificacio pot ser fent la taula de Punnett, el metode dicotomic, el métode algebraic
o0 amb una descripcié escrita de les probabilitats i distribucions de gametes.

(0,3 punts)



Probabilitat gue sigui miop:

50 % de probabilitats o bé 2 ( 0.1 punts)

Justificacio:

La cosina d'en Marc, filla d'en Joan, segur que és Mm i |la seva parella segur que és
mm perqué no presenta miopia (no cal que ho esmentin).

Yz Mm Y2 mm
(miop) (no miop)

La justificacio pot ser fent la taula de Punnett, el métode dicotomic, el métode algebraic
o amb una descripcit escrita de les probabilitats i distribucions de gametes.

(0.3 punts)

Probabilitat que sigui nen i miop:

Yaobe 25% ( 0,1 punts)

Justificacio:
P="ex'e=% oun25% (0.1 punts)

Puntuacio total: 1 punt
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17. PAU 2020 - Setembre - Série 4 - Exercici 3

Exercici 3

El novembre del 2019 la revista Nature Medicineva publicar unestudi

mature medicine

sobrelamalaltia d'Alzheimerques’haviafetalaregio d'Antioquia (Colombia). A |t o 214

L

Aguest pais és un dels llocs del mén on hi ha més prevalenca d'alzheimer de An Alzhelmer's-disease-protective APOE

causa genética,

mutation

Enaguestazona, 1.200personesde 25families presenten una mutacio al gen que codifica per a la proteina
presenilinal (PSENI). Agquesta mutacid, en heterozigosl, provoca alzheimer a edats primerengues (cap als quaranta

anys).

En I'estudi tambeé van trobar que la mutacio APOE3ch d'un altre gen (APOE3) evita o retardaeldesenvolupament de
I'alzheimerenedats primerenques, perd aixd només es produeixquanlamutacidestaenhomozigosi.

1. Segons aquesta informacid, quin tipus d'heréncia [dominant o recessiva) presenta cadascuna d’aguestes dues
mutacions? Torneua escriure la part del text on hoexplicaijustifigueu-ho.

[1 punt]

NMutacio al gen PSEN1 que predisposa a tenir alzheimer

Tipus d’heréncia: {marqueu amb una creu 'opcio escollida) Dominant/ Recessiva
Dominant XX Recessiva
(0,1 punt)

Part del text on ho explica:
“...Aguesta mutacio, en heterozigosi, provoca Alzheimer ..."
(0,2 punts)

Vustificacio:
Resposta model:

L'espécie humana és diploide (no cal gue ho esmentin), si hi ha una mutacio a uns dels al-lels i ja
manifesta la malaltia d'Alzheimer en edats primerengues, estant en heterozigosi, vol dir gue aguesta
mutacio és dominant respecte a |'al-lel normal que seria recessiu.

(0,2 punts)

Mutacio que afecta el gen APOE3 i gue protegeix contra l'alzheimer

Tipus d'heréncia: (marqueu amb una creu 'opcio escollida) Dominant / Recessiva
Dominant / Recessiva X
(0,1 punt)

Part del text on ho explica:

*..que la mutacic APQE3ch d'un altre gen (APDE3), evita o retarda el desenvolupament de la malaltia
d‘Alzheimer a edals primerenques pero aixd només es dona quan estd en homozigosi.”

(0,2 punts)

Justificacio:

Resposta model:

Aguesta mutacio, per a manifestar-se, ha d'estar en homozigosi, llavors vol dir que ha d'estar en els
dos al-lels per a manifestar-se i, per tant, és recessiva, ja gue si fos dominant s'expressaria en

heterozigosi. (01,2 punts)
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2. Enaquestgrupde 25familiesvantrobarelcasd' unadona, MariaCamila, gue, totitenir la mutacié PSEN1 enun dels

dos cromosomes homalegs, nova desenvolupar lamalaltia. Elsinvestigadors van comprovar que tenialamutacio
APOE3chen homozigosi. En aquest mateixgruptambeé vantrobar quatre personesambunasolacopiadela mutacio

APODE3ch,lagualcosanoelshaviafrenateldesenvolupamentdela malaltia.

SiMariaCamila, gue té aquestes dues mutacions, hagués tingut un descendent amb un home heterozigotic per als

dos gens, quina probabilitat tindria el seufill ofilla de no tenir alzheimer en edats primerengues? Indiqueu la simbologia

que utilitzeu, els genotips dels progenitors, I'encreuament i la proporcid de genotips i fenotips possibles,

[1 punt]

Simbologia;

PSENI:

E = al-lel mutat de gen PSEN1 (causa I'alzheimer)
e = allel normal (No alzheimer)

APOE3ch:

A= al-lel normal, no protegeix de I'alzheimer

a= al-lel mutat APOE3ch, protegeix

Nota: s‘acceptaran altres simbologies sempre que siguin coherents.

(0,2 punts)

Genotip de |a dona; Eeaa
Genotip de I'home: EeAa

(0.2 punts)

Encreuament: (també és correcte si a lo taula posen les proporcions de caga genotip)

P: Eeaa x Eeha
Fi Y EA Ea el ea
Ea EEAa EEaa Eeha Eeaa
ea Eela Eeaa eafa eeaa
(0.2 punts)
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Proporcit dels possibles Genotips i Fenotips

Genotips Fenotips Probabilitat
E_A_ Alzheimer 3/8
e Mo alzheimer 1/8
E_aa No Alzheimer o no desenvolupa | 3/8
Alzheimer perqué estara protegit
eeaa Mo alzheimer 1/8
{ 0,2 punts)

Probabilitat que tindria el seu fill o filla de no tenir alzheimer en edats primerenques:

5/8 és la probabilitat que tinguin un descendent sense alzheimer o que no se i
desenvolupi.

També poden fer els calculs:
1/8+3/8+1/8 =5/8

O també es correcte calcular-ho restant els que tenen alzheimer del total:
1-3/8=5/8

0,2 punts)

Nota per als correctors: 5i la resposta esta ben desenvelupada d'acord amb el tipus d’heréncia de la
primera pregunta, perd aquest estava malament (error arrossegat d'abans), es considera correcta (no
penalitzar dues vegades lo mateixa errada),

3. L'alzheimer és5 una malaltia neurodegenerativa associada a diposits de |a proteina beta-amiloide al cervell,

Actualment s'esta estudiant I'efectivitat de dos tractaments d'immunoterapia;

- Tractament A: Administracio d’uns antigens obtinguts a partir de la proteina beta-amiloide que activen el
sistema immunitari.

- Tractament B: Administracio d"anticossos especifics contra la proteina beta-amiloide.

Digueu en cadascun dels tractaments de quin tipus d'immunitzacié (activa/passiva) es tracta | justifiqueu-ho.

[1 punt]

Tractament A

Tipus d'immunitzacio: A ct:'mrﬁ Passiva ]
(0,1 punts)

Tustificacio:

Resposta model;

Perqué |'administracio de 'antigen activara la resposta immunitaria especifica del sistema immunitari
fent que es produeixin anticossos especifics contra la proteina beta amiloide (0,2 punts) i memoria
immunologica (0,2 punts).

Total gpartat A: 0,5 punts (no s'atorgara cap puntuacio si no es justifica).
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Tractament B
Tipus d'tmmunitzacio: Aftfvﬂfirlssf va X D
(0,1 punts)
Justificacio:
Resposta model:
Perque en el tractament s’administren els anticossos o immunoglobulines especifics (0,2 punts) contra

la proteina beta amiloide, no hi ha cap antigen que activi la resposta immunitaria especifica (0,2
ounts),

O bé perque la persona no fabricara anticossos, ja que els donarem ja fets amb el tractament;

o bé perqué la immunitat els és proporcionada amb els anticossos del tractament,

Total apartat B: 0,5 punts (no s'atorgard cap puntuacic sf no es justifica).

BLOC2
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18. PAU 2020 - Juny - Série 1 - Exercici 2
Exercici 2

La sindrome de Werner és una malaltia genética que es caracteritza per un envelliment
prematur. Les persones amb aquesta sindrome manifesten els primers simptomes d’envelliment
entre els 201 30 anys. La principal causa de la sindrome de Werner és una mutacid en el gen
WRN, gque codifica una proteina que participa en la replicacig, reparacio i recombinacio del DNA.

1) L'arbre genealogic seglent és d'una
familia en la qual I'home 1I-3 ila dona - : D1 O
3

2
5 tenen la sindrome de Werner. & més,
sabem que I"home [1-1 no té I'al-lel que

®

causa |a sindrome de Werner. . .

A partir de la informacio de 'arbre
genealogic digueu i justifiqueu si I'al-lel 1]
gue produeix la sindrome de Werner és
dominant o recessiu i si aguest gen és
autosémic o lligat al sexe, [1 punt]

L'al-lel gue produeix la sindrome de Werner &s (margueu amb una creu 'opcio escollida)
Dominant o / Recessiu X (0,1 punts)

Nota: si deixen la justificacio en blanc, llavars 0 punts,

Justificacio

Resposta model:

Mo pot ser dominant pergué tant l'individu 11-3 com l'individu 11-5 estan afectats de sindrome
de Werner i cap dels seus progenitors no n'esta afectat, per tant, ha de ser recessiu (si fos
dominant almenys un dels progenitors tindria la sindrome de Werner).

O bé, també ho poden demastrar fent els encreuaments o la taula de Punnett.
(0.4 punts)
Nota per als correctors: En gualseval cas, per obtenir la maxima puntuacio es necessari que

demastrin que no pot ser dominant (recordeu que alguns pedigris sén compatibles amb els
dos patrons d'heréncia).




El gen de la sindrome de Werner és (marqueu amb una creu I'opcid escollida)
Autostimic X (0,1 punts) / Lligat al sexe o

Nota: si deixen la justificacio en blanc, llavars 0 punts.

Justificacid

Resposta model:

Autosomica, perqueé la filla afectada (II-5) ha de tenir els dos al-lels mutats, un heretat de la
mare (I-2) i I'altre, del pare [I-1). Mo pot ser lligat al sexe, ja que el pare (I-1), com que no esta
afectat, hauria de tenir un al-lel narmal i el cromosoma Y {si fos lligat el sexe), i, per tant, no i
podria transmetre ['al-lel mutat.

(0,4 punts)
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2) Escriviu el genotip o genotips possibles de totes les persones de I'arbre genealogic de la
pregunta 1. Indigueu clarament la simbologia que feu servir per a cadascun dels al-lels. [1

punt]

Simbologia (0,2 punts)

Resposta model:

E: no afectat/da (E: normal)
e: afectat/da (e: Sindrome de Werner o envelliment prematur)

Nota per als carrectors: Es pot usar una altra lletra. Cal tenir en compte que s'ha de fer servir
fa mateixa Netra per representar els dos al-lels: en majuscula representa "al-lel dominant { en
minuscula, l'al-lel recessiu. Tambeé es pot fer servir la lletra amb un signe + per indicar el normal
i lo mateixa lletra sense el signe + per indicar el mutant. Normalment aguesta simbaologia es

fa servir en Drosophila, pero la donarem per bona.

Genotips: (0,8 punts), repartits a 0,1 punts per cada genotip correcte. En els casos en qué hi
ha dues possibilitats (genotips 11-2, 1I-3 | lI-1); si només en diven una, lavars 0,05 punts.

-1 |-2
Ee Ee
-1 -2 -3 -4 -5
EE EE/Ee ee EE/Ee ee
Tambe
poden posar:
E_
0 bé dir gue
I'unic segur
€s gue tenen
ung E
majuscula.
-1
EE / Ee
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3) La progéria o sindrome de Hutchinson-Gilford també causa envelliment prematur. Els nens i
nenes que tenen aquesta malaltia genética, gue és autosomica | dominant, comencen a
manifestar els primers simptomes d'envelliment entre els 18 i 24 mesos d'edat. La causa és
una mutacio puntual en el gen LMNA que dona lloc a una proteina andmala, la progerina.

Per investigar els efectes de la progerina en els teixits i drgans, s'utilitzen ratolins modificats
genéticament. Aquests ratolins, que tenen el gen LAMNA mutat a les cél-lules de tots els teixits,
manifesten un envelliment prematur semblant al de les persones amb la sindrome de
Hutchinson-Gilford, [1 punt]

a) El procés d'obtencio d'aguests ratolins inclou la | Gen marcador
construccid d’'un plasmidi recombinant. Expliqueu els \\ i oo
passos qué cal fer i les biomolécules que cal utilitzar
per obtenir aguest plasmidi recombinant.
Plasmidi recombinamnt

Resposta model:

- Obtenir/aillar un plasmidi bacteria (0,1 punts)
- Obtenir/aillar el gen mutat LMNA | el gen marcador (0,1 punts)

- Utilitzar enzims de restriccio (o endonucleases) per tallar el DNA del plasmidi i dels dos gens
per seqliéncies concretes (0,1 punts)

- Unir aguests gens i el plasmidi amb ligases (0,1 punts)

PUNTUACIO: 0,4 punts
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b) La segiient imatge mostra algunes de les fases del procés seguit per obtenir ratolins modificats

geneticament.

- Fs 1raasieveds Femieid 0
Fiinew s Tepusis aee

E

demehd pritant

8 Crla h ntusll arnhs
o g [N i

En quina de les fases hem d'injectat el plasmidi recombinant per a obtenir ratolins amb el gen
LMNA mutat a totes les cél-lules dels seus teixits? Justifigueu la resposta

Numero de la
fase (segons
I'esquema
anterior)

Injeccio del
plasmidi
recombinant  al
nucli...

Obtencié d'un ratoli amb el gen LMNA mutat a tots els
teixits?

1=

...del zigot

Si X Noo
Justificacio

Resposta model:

Totes les cél-lules del ratoli tindran el mateix DNA que el
zigot.
O bé:
Ja que totes les cél-lules del ratoli es formen per mitosi a

partir del zigot o dels seus descendent.
(0.2 punts)

Nota per als correctors: si no ho justifica, lavors 0 punts,

Sidiuen que 51 perd la justificacio és incorrecta, llavors 0,05
punts.

..d'una cél-lula de
I'embria

Sico Mo X
Justificacio

Resposta model:

Momes tindran el gen LMMNA mutat els teixits derivats de la
cel-lula embrionaria on s’ha injectat el DNA recombinat.,

{0,2 punts)
Nota per als correctors: si no ho justifica, favors 0 punts.

Si diven que NO perd la justificacio és incorrecta, llavors
0,05 punts.
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4- ..d'una céllula de
la glandula
mamaria de la
femella gestant

SioNo X
Justificacio

Resposta model:

El gen LMNA mutat procedent del DMA recombinant
nomes es trobara en algunes cél-lules de la femella gestant,
perd en cap cel-lula de 'embrid ni del ratoli que neixi

(0,2 punts)
Nota per als correctors: si no ho justifica, lavors 0 punts,

5i diven que NO perd la justificacid és incorrecta, llavors
0,05 punts.

PUNTUACIO TOTAL Subpregunta b): 0,6 punts
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19. PAU 2020 - Juny - Série 3 - Exercici 1

Exercici 1

Un dels experiments de Gregor Mendel amb
pésols (Pisum sativum) va consistir a encreuar
races pures de dues varietats diferents, I'una
amb la llavor llisa i 'altra amb la llavor rugosa.
Mendel va deduir que la forma llisa era produida
per un factor hereditari dominant, que va
anomenar 4, mentre que la forma rugosa era
produida per un factor hereditari recessiu, que va
anomenar o. Quan encreuava plantes de llavor
llisa A4 amb plantes de llavor rugosa aa, els
descendents (la F:) eren hibrids Aa, tots amb la http://plantscientist.wordpress.com/
lavar llisa.

1) Torneu a escriure el text anterior afegint-hi correctament, al menys una vegada, els termes
seglients: al-lel, fenotip, genotip, heterozigot | homozigot (podeu substituir algunes de les
paraules que apareixen al paragraf o, simplement, afegir-hi els termes). [1 punt]

Resposta model:

Un dels experiments de Gregor Mendel amb pésols (Pisum sativum) va consistir en encreuar
plantes homozigotiques (races pures) de dos fenotips (dues varietats) diferents: fenotip llavor
llisa i fenotip llavor rugosa. Mendel va deduir gue el fenotip (la forma) llisa era produida per un
al-lel (factor hereditari) dominant, que va anomenar 4, mentre el fenotip (la forma) rugosa era
produida per un al-lel (factor hereditari) recessiu, que va anomenar a. Quan encreuava plantes
homozigdtiques de fenotip llavor llisa de genotip A4 amb plantes de fenotip llavor rugosa de
genotip oa, els descendents F1 eren heterozigots (hibrids) de genotip Aa, tots amb fenotip

llavor llisa.
Puntuacio:
Per utilitzar correctarment al menys una vegada cadascun dels Allel - Vol PUnLS
i Fenotip 0,2 punts
termes segiients: :
Genotip 0,2 punts

Heterozigot | 0,2 punts
Homaozigot 0,2 punts

NOTA: No cal haver afegit el terme totes les vegades possibles, Amb una sola vegada correcta
jo els dongrem els 0,2 punts.

Per utilitzar incorrectament qualsevol dels termes anteriors: Descompte de 0,1 punts.
Puntuacio minima: 0 punts.

Puntuacio total maxima: 1 punt,
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2) Despreés d'autafecundar les plantes amb llavor llisa Ao de la Fi, Mendel va obtenir els
resultats segiients a la Fa:

Plantes de llavor llisa 5474
Plantes de llavor rugosa 1850

Expligueu si aguests resultats son coherents o no amb els que esperariem obtenir, [1 punt]

Resposta model: L'encreuament seria:

Fenotips Planta de llavor llisa Fy x Planta de llavor llisa F4
Genotips Ao Aa
Gametes A a A a
Taula de Punnett [ resultats esperats
A a Genotips Fenotips
A | AA Aa 1/4 AA 3/4 Llavor llisa
a Aa aa 2;‘4 Aa
1/4 aa 1/4 Llaver rugosa

Mendel va obtenir 5474 plantes de llavor llisa (2,99/4) i 1850 (1,01/4) de llavor rugosa. Aixo
correspon gairebé a 3/4 1 1/4 de 7324 (total de plantes), que son els resultats que esperariem
obtenir.

Per tant, els resultats sén coherents amb els que esperariem obtenir,

Puntuacio:

Per escriure els genotips dels progenitors {AaxAo o Ao autofecundat) 0,2 punts
Per indicar els al-lels dels gametes dels progenitors 0.1 punts
Per fer lo taula de Punnett, el métode dicotomic o el métode algebraic 0.2 punts
Per resumir els resultats esperats 0,2 punts
Per calcular les proporcions dels resultats obtinguts 0,2 punts
Per deduir que els resultats obtinguts sén coherents amb els que esperariem 0.1 punts
obtenir

Nota 1: La simbologia jo venia donada a l'enunciat, Per tant, no cal que els alumnes lexplicitin,
Pero si utilitzen una aftra simbologia i no l'expliciten, llavors descomptarem 0,1 punts,

Nota 2: Per determinar els resultats esperats de ['encreuament s'admetran tant fa toula de
Punnett com el métode dicotomic com el métode algebraic, sempre que estiguin realitzats
correctament.
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Nota 3: Les proporcions dels resultats obtinguts s'han de poder comparar amb els resultats
esperats. Per tant, han d'estar en les mateixes unitats {tant per 4, tant per 1 o tant per cent)
gue els resultats esperats, 5 no €s aixl, descomptarem 0,1 punts,

Puntuacio minima: 0 punts. Puntuacio total maxima; 1 punt,

3) El gen que determina la forma llisa o rugosa dels pésols codifica 'enzim SBE1, que intervé en
la sintesi de midd afegint ramificacions a les cadenes lineals de monosacarids. La varietat o
d'aguest gen es va originar per una mutacio, i fa que 'enzim SBE1 no funcioni: al seu torn, aixd
fa que, per osmosi, el pésol acumuli més aigua i en assecar-se acabi sent rugds. [1 punt]

a) Completeu |a taula seglient amb |es caracteristiques del mido:

Tipus de molécula

Glicid / glacid / polisacarid: 0,1 punts

Mom del monosacarid
gue el farma

Glucosa (o alfa-glucosa, o alfa-D-glucosa, o alfa-D-glucopiranosa) ;
0,1 punts

NOTA: 5i només diven "aldosa" o "hexosa" o "aldohexosa": 0,05
punts,

Enllag que uneix els
monosacarids

O-glicosidic {0 bé, alfa (1->4) i alfa {1->6)): 0,1 punts

NOTA : 5/ només diuen "glicosidic”, llavars 0,05 punts

Funcio biologica

Reserva energetica : 0,1 punts

NOTA: 5i només diuen "energeética”, llavors 0,05 punts

Prova de laboratori per
detectar-lo

Prova del Lugol : 0.1 punts

Puntuacio total maxima subapartat a): 0,5 punts
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b) Després de llegir la informacié anterior, un alumne planteja la hipotesi que potser un mal

funcionament d'aguest enzim en els humans podria ser la causa d'alguna malaltia hereditaria.
Una companya el contradiu i afirma que és impossible que els humans tinguem aguest enzim.

Quin dels dos té rad? Justifigueu la resposta.

Resposta maodel: Qualsevol de les dues segiients.

1. Té rad la companya. Els humans no tenim aquest enzim, ja que els humans som animals i el

midod és un polisacarid gue es troba present nomeés en les cél-lules vegetals i de les algues,

2. Té rao l'alumne. Els humans (els animals en general) no tenim midad, pero tenim glicogen,

gue igualment té cadenes ramificades de glucosa.

Puntuacid per a la resposta correcta 1:

Dir que té rad la companya, o que els humans no tenim aquest enzim, amb una
justificacié minimament coherent

NOTA: 5i no ho justifiguen o la justificacic no és coherent, llavors 0 punts

0,2 punts

Dir gue el mido es troba present nomeés als vegetals (o als vegetals i les algues)

0,3 punts

Puntuacid per a la resposta correcta 2:

Dir que té rad l'alumne, o que els humans si gue tenim aquest enzim, amb una
justificacio minimament coherent

NOTA: 5i no ho justifiquen o la justificacic no s coherent, llavers 0 punts

0,2 punts

Dir gque els humans tenim glicogen, que igualment té cadenes ramificades de
maonosacarids.

0,3 punts

Puntuacio total maxima subapartat b): 0,5 punts
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20. PAU 2019 - Setembre - Série 5 - Exercici 3 (Opcié6 B)

OPCIO B

Exercici 3

L'any 2010 es va publicar a la revista Nature un article en el qual s'analitzava |a distribucid i la
freqliéncia d'una variant del gen Hb, que codifica 'hnemoglobina. Concretament, es comparava
la freqléncia de l'al-lel HbS, causant de |'anémia de cél-lules falciformes en les poblacions
humanes, amb la distribucid de les arees afectades per la malaria. una malaltia infecciosa
causada pel protozou Plasmodium. Els mapes mostren les dades obtingudes a I'Africa.

Grau d'endemisme de la malaria Fregliéncia de I'aHel HbS (%)

— e

[30,52-2,02
[ 2,03-4,04
4,056,068
[ 5,07-8,08
B At I 8,08-8,50

- Moderat I 5.61-11,11

- . I 11,12-12,83
Baix B 12,64-14,85

Zona sense malaria B 14 56-18,18

1. Una professora de ciéncies mostra aguests mapes als alumnes de segon de batxillerat i els
pregunta si observen alguna correlacio entre els dos parametres analitzats.
[1 punt]

a) En Khalil &s el primer d'aixecar el brag i diu: «Es veu molt clar que els dos parametres estan
estretament relacionats!» Té rad en Khalil? Justifiqgueu la resposta.

En Khalil té rad. Hi ha forga correlacio entre el grau d'endemisme de la malaria i la freqliencia de

I'allel HbS a les poblacions autdctones d'Africa, ja que les arees amb valors més alts dels dos
parametres coincideixen en bona part de la seva extensio.
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b) L'al-lel HbS (causant de I'anémia de cél-lules falciformes) i I'al-lel HbA (normal) sén autosomics
i codominants. Les persones homozigotes per a l'al-lel HbS pateixen una anémia greu i
acostumen a morir abans dels cinc anys si no reben atencié meédica. No obstant aixo, els seus
eritrocits, que tenen forma de falg, no s'infecten pels protozous causants de la malaria. Els
individus heterozigots, en canvi, pateixen una forma lleu d’'aguesta anémia | posseeixen una
barreja d'eritrocits normals i alterats (en forma de falg).

Elaboreu una hipotesi, tenint en compte el paper dels individus heterozigots, que expliqui
per que I'al-lel que causa I'anemia de cel-lules falciformes mante una freqliencia alta en algunes
regions de I'Africa, tot i que la malaltia provoca la mort dels individus afectats abans d'arribar a
I'edat reproductiva.

Els individus heterozigots tenen un al-lel HbS i un alire HbA. Probablement, I'al-lel HbA els permet
sintetitzar prou hemoglobina normal per no patir I'anémia, mentre que l'al-lel HbS i I'hemoglobina
defectuosa (S) gue tenen els confereix certa proteccio davant la malaria. Com que son portadors

d'un al'lel HbS i la seleccio natural (resistencia a la malaria) els és favorable, aguest al-lel pot
mantenir proporcions altes a les zones on I'anémia falciforme coexisteix amb la malaria.

2. Una parella de persones heterozigotes per al gen causant de 'anémia de céllules falcifor- mes
vol tenir descendéncia.
[1 punt]

a) Calculeu les proporcions genotipiques i fenotipiques que es poden esperar en la seva

descendencia. Useu el simbol HbS per a designar I'allel causant de I'anémia de cel-lules
falciformes i el simbol HbA per a designar I'al-lel normal. Justifiqueu la resposta.

HbA HbS x HbA HbS

HbA HbS

H HbA | HbA HbA | HbA HbS
Genotips: /s HbA HbA + 'z HbA HbS + '4 HbS HbS

HbS | HbA HbS | HbS HbS

Fenotips:
Yy d'individus sans
Ve d'individus amb anémia lleu
¥ d'individus amb anemia falciforme

b) Calculeu la probabilitat que agquesta parella tingui dos descendents homozigots per a |'al-lel
HbA.

Probabilitat (HbA HbA) = 4
Probabilitat de 2 descendents HbA HbA = V4 = V4 = 1/16
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3. La terapia génica es un possible
tractament per a les malalties causades
per mutacions genigues.

[1 punt]

a) En el cas de lanémia de cél-lules
falciformes, s'han fel assajos de terapia
genica en cel-lules del moll de l'os. Aquesta
técnica, que es representa en l'esgquema de
la dreta, consisteix en la introduccio de
l'allel normal a les cél-lules afectades
mitiancant un vector. La taula que hi ha
a continuacio explica els diferents passos
de la técnica aplicada, perd estan
disposats de manera desordenada.
Completeu-la escrivint a la columna de
I'esquerra el numerc de l'esquema que
correspon a cada pas del procés.

Numero
corresponent de l'esquema Explicacio del pas

4 El virus usat com a vector infecta les cél-lules que s'han extret del
pacient.

7 Les cél-lules genéticament modificades expressen el gen HbA i
originen eritrocits normals.

3 S'introdueix el gen HbA en el genoma del virus usat com a vector.

5 Algunes cél-lules del pacient incorporen el gen HbA al seu
genoma.

6 Es seleccionen les cél-lules que han incorporat el gen HbA i
s'introdueixen al pacient.

1 S'extreuen cél-lules del moll de l'os del pacient.

2 S‘altera geneticament un virus per a impedir que es pugui
reproduir.

b) Un metge que ha tractat un malalt d'anémia de cél-lules falciformes comunica al pacient
que la terapia génica que li han aplicat ha estat un éxit i gue ja no s'observen eritrocits
anomals a la seva sang. Després de sentir aguesta bona naoticia, ell li pregunta: «Aixi, si
mai tinc un fill o una filla, ja no podra heretar el gen defectuds, 0i?» Expliqueu que li hauria de
respondre el metge. Justifiqueu la resposta.

Resposta model: si que pot heretar el gen defectuds (o I'al-lel HbS). El tractament de terapia génica
nomeés es duu a terme en cél-lules del moll de l'os (ho diu a l'inici de I'enunciat), | aquestes no
transmeten a la generacio seglient els seus cromosomes, ja gue son cél-lules somatiques i no
intervenen en la reproduccio de l'individu,
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21. PAU 2019 - Juny - Série 1 - Exercici 1

Exercici 1

L'acromatdpsia, o ceguesa per als colors, és una afeccid hereditaria molt
poc habitual (0,003 %) en la majoria de poblacions humanes. No obstant
aixd, a Pingelap, una petita illa de la Micronésia, la pateix un 10 % de la
poblacia. El 1995 tres cientifics {Oliver Sacks, Robert Wasserman i Knut
Mordby) van fer una expedicié a la Micronésia per a estudiar aguest fenomen.

1. EI 1775 Pingelap va ser arrasada per un titd, que va provocar la mort de gairebé tots els habitanis de
lilla i que la poblacié quedés reduida a 20 persones. El percentatge d'afectats per 'acromatopsia abans
del tifé era semblant al de la resta del mén. Després del tit6, el percentatge d'afectats a l'illa va anar
augmentant i ara és del 10 %, un valor molt superior al de la mitjana mundial. Anomeneu i expliqueu
raonadament el proces evolutiu gue va provocar I'augment d'afectats per l'acromatopsia a Pingelap.
|1 punt]

Nom del procés evolutiu: [1.2 punts]
Deriva génica. També podrien dir “efecte coll d’ampolla™.

Expficacio. [0.8 punts].

Redactat model: el tifé va fer que quedés una poblaciéo molt reduida. El fet de que quedés una poblacié
tan petita va fer que hi haguessin canvis aleatoris en les freqiiéncies géniques o al-léliques d aquesta
poblacid. Entre els que van sobreviure al tif6, per atzar, o bé hi havia més afectats i/o portadors de
I'al-lel de "acromatopsia (o bé en els supervivents la freqiiéncia de 1'al-lel va anar pujant
posteriorment) i aixd va fer que a causa de 1"atzar la freqiiéncia anés augmentant fins al percentatge
actual,
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2. A causa de l'elevat percentatge de persones amb acromattpsia a I'illa, és molt facil trobarhi families
amb algun dels membres afectats per aquest trastorn. || punt].

a) El doctar Sacks va visitar una primera familia en la qual el pare i la mare no tenien cap alteracio visual,
mentre gue els dos fills (nois) estaven afectats per 'acromatopsia. Segons aguesta informacié, 'atlel
responsable de |'acromatopsia és dominant o reces- siu? Justifigueu-ho. [(.5 punts].

L'alel de Justificacio:
l'acromatdpsia és: Es pot justificar de moltes maneres.

Resposta model:

No pot ser dominant perqué els pares tenen visié normal. aixd vol dir que sén
portadors de 1'al-lel perque tenen els fills afectats, 1 com que tenen 1"al-lel pero

Recessiu [1X no en manifesten els efectes, aquest ha de ser recessiu.

Dominant [

0O bé, també ho poden demostrar fent els encrenaments o bé la taula de Punnett.
En cas de ser autosomic els dos progenitors son portadors de "al-lel recessiu;

A:al-lel normal  a: acromatopsia A >a

P Aa x Aa ‘ A a
A ‘ AA | Aa

a Aa aa

W
F1  AA Aa aa
Els dos fills sdn aa

I en cas de ser Wigat al sexe, els fills hauran rebut 1"al-lel recessiu de la mare;
XA normal X" : al-lel de la acromatopsia X% > X¢

Pare X*Y  Mare XX®

P XAY x XAX® . XA ¥
| XA | X%t | XY
v X* | XX | X'y

Fl X% %% ¥\ XY
Els dos fills serien X*Y
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b) Oliver Sacks també va visitar una altra familia en qué el pare no estava afectat per aquesta
alteracio, pero la mare, el fill i les dues filles, si. Amb aquestes noves dades, digueu si es tracta d'un
caracter autosomic o lligat al sexe. Justifiqueu-ho. [0.5 punts].

Justificacio:

Lligat al sexe [ Tenint en compte que I'al-lel és recessiu i fent servir la
simbologia de "apartat anterior;

X| | No pot ser lligat al sexe perqué el pare no esta afectat, per tant
seria XY i les filles afectades per I'acromatopsia haurien de
ser X"X" Un al-lel X" els I'ha pogut passar la mare que si que
estd afectada i seria X*X" . El pare, que no esti afectat, no els
podria haver passat |'altre al-lel recessiu.

Autosomic

Pare: XY Mare: X*X*

P X% x XX | | X* | Y |

| BRECIBSS

F1 X'X* XY
[, per tant, no podria haver-hi

filles amb acromatépsia,
Xox»

Pot ser autosomic perqué els pares no estan afectats perd
poden ser portadors de 1"al-lel recessiu. Els fills i les filles, que
estan afectats, tenen els dos al-lels recessius,

Pare: Aa Mare: aa

P Aa x aa ! [ A a |
| a Aa aa |
\;r

Fl Aa aa

El fill i les filles s6n aa.

86



3. Les illes de la Micronesia han estat escala habitual de velers britanics i baleners nord-
americans. L'any 1845, sis homes infectats de verola que viatjaven en el balener Delta van desembarcar a
lilla Pohnpei. Al cap d'unes quantes setmanes, més de la meitat de la poblacié de |la capital (Kolonia) va
morir de verola. Aquest percentatge de morts era molt més alt que a la resta de la poblacié mundial, ates
gue el sistema immunitari dels indigenes era poc eficient a I'hora de presentar antigens del virus de la
verola. [1 punt]

a) L'esquema segleni representa una resposta del sistema immunitari davant un antigen [0,8 punts].

®
Antigen
Font: Adaptacio feta a partir de wikipedia.org.

Identifiqueu les celules numerades que apareixen en l'esquema i digueu quina funcio
duen a terme.

Nom de la cél-lula Funcid

Cellula  presentadora d’antigen | Captar, processar i presentar els antigens a
| (CPA) o bé muacrofag o cél-lula | la membrana per tal que siguin reconeguts
dendritica o limfocit B pels limfocits T

Limfocit T helper o Activa els limfocits B
Limfocit Th o

Limfocit T col-laborador o
2 | Limfocit T cooperador o
Limfocit T efector o
Limfocit T CD4+

Cel-lula plasmatica o Secreta anticossos
3 Limfocits B activats

Limfocits B de membria Limfocits B que quedaran a la circulacié
4 |° cél-lules de memoria sanguinia per si hi ha un segon contacte

amb ’'antigen

by Quin tipus de resposta immunitaria (especifica o inespecifica) mostra l'esquema anterior? Justifiqueu la
resposta. [0.2 punts].

El mecanisme descril correspon a una resposta immunitaria especifica perqué intervenen uns anticossos
especifics per a un antigen concret.
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22. PAU 2019 - Juny - Série 4 - Exercici 3 (Opci6 A)
OPCIO A

Exercici 3
L'any 1985 el bioguimic canadenc David Dolphin va proposar una explicacio cientifica del vampirisme.

Fonts: hito:iwww, youfube.com,

1. Dolphin va trobar coincidencies entre el fenotip dels individus afectats per la malaltia de Glinther (o
porfiria eritropoetica congenita) | la descripcio dels vampirs en la literatura. [1 punt]

A continuacio, s'esmenten quatre caracteristiques dels individus afectats per la malaltia de Glinther:
— S6n alts i prims.

— Presenten mutacions en el gen UROS.
— La llum solar els danya greument la pell.
— Tenen les dents llargues i punxegudes.

Digueu quines d'aguestes caracteristiques sén fenotipiques i quines sén genotipiques, i justifiqgueu la
resposta.

Caracteristiques fenolipiques:
s Altsiprims
= Lallum solar els danya greument la pell
s Dents llargues i punxegudes

(0,25 punts)
Fer qué corresponen al fenotip?
Perqué es tracla de caracters observables que presenta l'individu.
{0,25 punts)
Caracteristigues genotipiques:
» Posseeixen mutacions al gen UROS
(0,25 punts)

Per gueé corresponen al genotip?
Pergue es tracta d’'una caracteristica dels seus gens.

(0,25 punts)
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2. Dolphin va poder reconstruir I'arbre genealdgic d'una familia de Transsilvania (Romania) en la qual
suposadament s’havien registrat casos de vampirisme.

[1 punt]
N T

1 2

== I
XX N=Re

Sinbalogia
Omr—-\iDMH .mm i pmb
wa maiatia fia malatiia
S Dilitemt it (it

a) Quin patrd d'heréncia presenta aquest caracter? Justifiqueu-ho fent referéncia a les dades de l'arbre
genealogic. (TOTAL: 0,5 punts)

L’al-lel que causa la Justificacio:
malaltia de Gunther és:
l'individu 11-2 té els dos progenitors sans
Dominant ]
Recessiu [x]
{0:89 punts). (0,2 punts).

El gen: Justificacic:

No pot ser lligada al sexe perque l'individu 11-2 no podria estar

Esta lligat al sexe [] | afectat tenint un pare i una mare sans, ja que si fos lligata X el

£ hmi pare hauria d'aportar un dels al-lels mutats i ell estaria malait.
s autosomic X] La parella formada pels individus 11-1 i 11-2 tampoc podria tenir

una filla afectada

(0,05 punts). (0,2 punts).

Tambe s'acceptara com a resposta correcte si es justifica com una mutacioé de novo que ha patit
lindividu 11-2 i que correspon a una malaltia autosdmica dominant (no pot ser lligada al sexe perqué
l1I-3 també estaria afectat).

b) Si els individus II-1 i 1I-2 tenen dos descendents mes, quina és la probabilitat que tois dos pateixin la
malaltia de Ginther? Justifiqueu la resposta indicant els calculs que heu fel per a obtenir el resultat.
(TOTAL: 0,5 punis)

Suposem una nomenclatura: G = Al-lel normal g = Sindrome de Giinther
(0,1 punts) per 'encreuament o la taula de Punnet

Gg x gg
G g
g Gg ag
Genotips: 1/2Gg + 2 gg g Gg gg

Fenotips: 1/2 Individus sans + 1/2 Individus amb sindrome de Giinther
(0,1 punts)

Probabilitat de dos descendents afectats. 'z - 2 =14 (0,3 punts)

La justificacic pot ser utilitzant el metode dicotomic, |a taula de Punnett, el metode algebraic o be
mitjangant un text explicant la distribucié dels al-lels en els gametes.

89



3. La malaltia de Gilinther és molt poc freglent.
[1 punt]

a) Actualment només es té constancia de 300 casos d'aquesta malaltia a tot el mén.
Suposant que la poblacio humana total s de 7 500 milions de persones, calculeu la freqiiéncia
de la malaltia de Glnther. Justifigueu la resposta indicant els calculs que heu fet, (TOTAL: 0,5
punts)

Freqléncia: 300 casos / 7.500.000.000 habitants = 4 - 10-8 casos / habitant

O be:
300 casos --—--—----------- 7500.000.000 habitants
1 £as --=--—===---r--—-- X habitants

X =7.500.000.000 / 300 = 25.000.000
Hi ha un cas per cada 25 milions de personas
Fregiéncia = 1 /25000000 o bé 0,000004 %

S'atorgaran

(0,2 punts) pels calculs

(0,2 punts) pel resultat numéric correcte
(0,1 punts) per les unitats corresponents.

b) Toti la baixa fregiéncia d'aguesta malaltia, segons
Dolphin, a les regions de Valaguia | Transilvania
{Romania), en el passat, hi havia un nombre
anormalment alt d'individus amb la sindrome de
Glinther, que s'havia originat a partir d'un Unic
individu mutant. Com es podria explicar 'elevat
nombre de casos existent en aquestes regions
aillades i mal comunicades? Justifiqueu la resposta.

(TOTAL: 0,5 punts) hitps:/www_turama.es/articulos/RO/A0
L'individu mutant va tenir descendents que eren portadors de la malaltia (0,1 punts).

Al tractar-se d'una zona mal comunicada els individus tendien a aparellar-se amb altres de la
mateixa poblacio fent que la consanguinitat (0,2 punts) generés una elevada fregliéncia per

I'encreuament d'individus portadors. (0,1 punts)

Aquests aparellament generarien I'aparicio d'individus afectats amb una fregléncia forga mes
elevada que la global per tota la humanitat (0,1 punts).

Si no esmenten especificament el terme consanguinitat pero a la seva justificacid n'apliquen el

concepte, s'atorgara igualment la puntuacio parcial corresponent atés gue I'enunciat no ho
demana especificament.
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23. PAU 2019 - Juny - Série 4 - Exercici 4 (Opcié6 B)

Exercici 4
La sindrome de Sanfilippo A és una malaltia genética deguda a 'absenciade RS
sulfamidasa, un enzim que degrada unes molécules anomenades ' i e

glicosaminoglicans (GAG). Les persones amb la sindrome de Sanfilippo A no
poden degradar els GAG i aquests s'acumulen dins les neurones, la qual
cosa deteriora progressivament el sistema nervios. Aquest fet provoca la mort
prematura dels afectats, que no solen superar els vint anys de vida.

1. El diari La Vanguardia va publicar la noticia seglient:

La UAE | Esteve assagen una terapia genica per als afectats de Sanfilippo A
La primera prova en pacients amb la sindrome esta prevista per a finals d’any.
La Vanguardia (25 febrer 2016)

Aguest tractament amb terapia génica consisteix a introduir una copia funcional d'un gen en les
cél-lules que el tenen mutat.

En I'esquema seglient es descriuen algunes de les fases del tractament. Responeu a les preguntes
corresponents.

[1 punt]

A. En primer lloc cal identificar i aillar en les cél-lules o
sanes, el gen funcional de la sulfamidasa . \

Com tallarieu agquest gen?
Mitiangant els enzims de restriccié o endonucleases
(0,2 punts)

B. A continuacio s'introdueix el gen funcional a un
vector. En la terapia génica s'utilitzen vectors de

.,xi
J
4

manera similar a com es fa en la transgénesi. " i'ii
b T \ | 4
Quina és la funcio d'aquests vectors? !
B B
La funcio dels vectors és introduir el gen funcional a | ' i )h

les cél-lules i aixi aquestes tindran el gen correcte
gue codifica per I'enzim sulfamidasa. (0,3 punts)

+ 0,1 punt per la contextualitzacio

(0.4 punts en total)
C. Com podem saber si les cél-lules expressen el gen funcional ?

Si les cél-lules expressen el gen podran sintetitzar I'enzim sulfamidasa | aquest
podra degradar els GAG. Aix0 faria que aquests no s'acumulessin a les
neurones i aquestes no quedarien danyades. (0,3 punts)

+ 0,1 punt per la contextualitzacio

(0,4 punts en total)

91



2. Els dos progenitors de les criatures afectades per la sindrome de Sanfilippo A estan sans i els nadons
no presenten cap problema en néixer. Els simptomes d'aquesta malaltia es manifesten cap als quatre

o cinc anys i afecten igualment els nens i les nenes.
[1 punt]

a) Quin patrd d'heréncia té aguesta malaltia? Justifiqueu la resposta. (TOTAL: 0.5 punts)

L'al-lel causant de la Justificacié:
malaltia és:
Es recessiu perque els pares no estan afectats i
D Dominant en canvi poden tenir fills afectats, aixo vol dir
que son heterozigots.
* Recessiu (o bé que un dels pares, la mare, és heterozigot
en cas de lligat al sexe)
El gen és: Justificacio:
E Lligat al sexe Es autosomic perqué afecta per igual a nens i
nenes. També pel fet de que els pares sans
;M ruiosomic poden tenir filles amb la malaltia.

0,25 punts per dir que és autosdmic i justificar-ho correctament, |
0,25 punts per dir que és recessiu i la seva justificacid.
0 punts en cas de gque nomes encertin el patré d'heréncia | no ho justifiguin

b) Una parella no afectada per la malaltia té una filla sana de set anys i un fill amb la sindrome de
Sanfilippo A. Quina probabilitat hi ha que la filla no sigui portadora de I'al-lel mutat? (TOTAL: 0,5
punts)

Simbologia: (0,1 punts)

S(normal)= s(mutat)  Els pares sdn fots dos Ss
O be qualsevol simbologia que sigui correcta.
Justificacio: (0,2 punts)

Ss % Ss o bé

\L 5 5

58 2S5s 55 5 55 55
(no afectats) (afectats) 5 | Ss 55

Els no afectats segur que son: SS 0 Ss ja que els ss estan afectats.
Resultats: (0,2 punts)

Com que la filla no esta afectada és SS o bé Ss.

Aixi doncs te 1/3 de probabilitat de no ser portadora de l'al-lel de la malaltia.
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24. PAU 2018 - Setembre - Série 3 - Exercici 3 (Opcid B)
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:

2.

El vector utilitzat per a fer la transferéncia de la copia sana del gen LAMB332 és un retrovirus.
L'BRNA d'aquest vector retroviral porta inserit 'RNA del gen sa LAMB332.
[1 punt]

a) Quin procés ha de seguir 'BNA del retrovirus per a integrar-se en el DNA de les cél-lules
epitelials del cultiu que infecta? Indigueu el nom d’aquest procés i expliqueu-lo.

Resposta model:

Ha de passar d'ARN a ADN, un procés anomenat transcripcio inversa o retrotranscripeid. En aguest
procés, un enzim copia I'ARN en forma d'ADN (la transcriptasa inversa o retrotranscriptasa, perd no

cal gue anomenin 'enzim pergue no es demana explicitament en ["'enunciat),

[0.5 punts totals] pel subapartat a, seqgons:
- per esmentar el procés, [0,2 punts]

- per explicar-fo, [0,3 punts]. Perd si 'expliquen dient que el procés TRANSFORMA I'ARN en ADN (en

floe de wcopias), llavers només 0,15,

Nota: 5i també parlen de la integracio, obviament la resposta també és correcta, pero no cal que en
parfin, 5 només esmenten la retrotranscripcic i la retrotranscriptasa jo es dona per bo, i el fet que

parlin de la integracio no afegeix ni resta punts.

b) Quina diferéncia basica hi ha entre aquest procés i el de transcripcio d'un gen?

Resposta model:

La diferéncia és que en |a retrotranscripcié un enzim copia I'ARN i sintetitza una molécula d’ADN,
mentre que en la transcripcio un enzim diferent copia la informacio continguda a I'ADN i fa una

molécula d"ARN. (Donem per valida tant la forma ADN com DNA, ARN o RNA.)
(0,5 punts] per una explicacic que inclogui de forma coherent els conceptes de I'explicacio model,

Quan el nen afectat d'epidermaolisi ampullar sigui adult, potser voldra tenir fills.
[1 punt]

a) Aquest nen podria transmetre la copia mutada del gen LAMB332, responsable de la

malaltia, als seus descendents? Justifiqgueu la resposta.

Resposta model:

5i que la podra transmetre. El fet que les cél-lules de la seva pell portin ara una cépia normal no

influeix, atés que no formen part dels seus espermatozoides. (0,4 punts)

Nota 1: Es possible que diguin que "al-lel que causa lo malaltia és autosdmic recessiu, i si aquest
nen té la malaltia, vol dir necessariament gue s homozigot pel gen LAMB332 mutat, Per tant, segur
que passa una copia mutada als seus descendents. Obviament és correcte, i també ho donarem per

bo, malgrat aixd es pregunta explicitament a "apartat b,

Nota 2: 5i diven només §i, llavers no se’ls dona puntuacid (0 punts), pergué a la segient
subpregunta (la b) jo diem que la resposta ha de ser gquesta, que 5i. El que puntua els 0,4 punts de
la subpregunta a és la justificacido de per qué aquest nen transmetra lao copic mutada als seus

descendents.
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b) En cas afirmatiu, quin percentatge dels descendents heretaran I'allel mutat? Si la seva
parella no és portadora de cap mutacié en el gen LAMB332, quin percentatge dels seus
descendents manifestaran la malaltia? Justifiqueu les respostes.

Quin percentaige dels descendents hereiaran 'allel mutat? Justifiqueu la resposta.

Resposta model:

El 100 %, ates que l'al-lel gue causa la malaltia és autosomic recessiu, i si aquest nen té la
malaltia, vol dir necessariament que &s homozigot pel gen LAMB332 mutat. Per tant, segur gue
passa una copia mutada als seus descendents.

(0,3 punts) = 0,1 punts per dir 100%, i 0,2 punts per la justificacio

Nota: Cal gue ho diguin amb percentatge, atés gue es demana explicitament d'aguesta manerg,

5i la seva parella no es portadora de cap mutacio en el gen LAMB332, quin percentatge
dels seus descendents manifestaran la malaltia? Justifiqgueu la resposta.

Resposta model:

0 %, precisament perqué ["al-lel que couso la molaltio és autosomic recessiu. Si la seva parella
és homozigota normal, cap dels seus descendents la manifestard perqué tots seran heterozigots.

(0,3 punts) = 0,1 punts per dir 0 %, i 0,2 punts per la justificacid.

Nota: Cal que ho diguin amb percentatge, atés que es demana explicitament d'aquesta manera,




3. Un dels problemes principals que causa I'epidermalisi ampullar (la pell de papallona) és que
es generen moltes llagues, les quals s'infecten amb facilitat.
[1 punt]]

a) El sistema immunitari pot combatre la infeccid iniciant una resposta immunitaria primaria
especifica. Expliqueu aquest tipus de resposta esmentant les céHules i les molécules que
hi intervenen.

Resposta model

En la resposta immunitaria primaria especifica, les céllules presentadores d'antigens (CPA)
presenten els antigens (dels bacteris) als limfocits T helper, que al seu torn activen als limfacits B.
Alguns dels limfécits B es transformen en cellules plasmatiques productores d’anticossos.

Puntuacio

(0.1 punts) per cada tipus cel-lular gue estigui ben contextualitzat:
- cél-dules presentadores d'antigens

- limfécits T helper

- fimfocits B

- cél-lules plasmatiques

- anticossos

- antigens

Puntuacic maxima (0,6 punts)

Nota: Es possible que també parlin dels limfocits T citotoxics, dels macrofags, de les molécules
d’histocompatibifitat (MHC) i dels receptors dels limfocits (TCR). Obviament també és correcte, perd
no afegirem ni traurem punts per aixo. Amb el que s’esmenta a la resposta model n’hi ha prou per
treure la puntuacio maxima de 0,6 punts.

b) Els pares d'aquest nen han llegit en un llibre gue un dels problemes dels trasplantaments
és el rebuig immunitari. Per qué en aquest trasplantament el més probable és que no es
produeixi un rebuig immunitari? Justifiqgueu la resposta.

Perqué s'han fet servir cél-lules del mateix nen, i per tant, el sistema immunitari no les reconeixera
com a estranyes (o no reconeixera els seus antigens com a estranys) un cop es reimplantin,

(0,4 punts)

Nota: 5i algun examinand diu gue son les mateixes HLA, @ MHC, també €s correcte.
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25. PAU 2018 - Setembre - Série 3 - Exercici 4 (Opci6 A)

Exercici 4

A mitjan agost del 2017, un diari va publicar la noticia seglent:

Una dieta rica en proteines causa la mort d'una culturista amb un trastorn genétic

Meegan Hefford, una culturista de vint-i-cinc anys, va morir a causa d'un trastorn genétic poc
fregiient que afecta el cicle de la urea i que impedeix que el cos metabolitzi adequadament les
proteines. Les persones afectades per aguest trastorn no produeixen un enzim necessari que
descompon I'amoniac del plasma sanguini perque |'crina pugui eliminar-lo.

Traduccit i adaptacio fetes a partir d'un text publicat a La Vanguardia [en linia] (16 agost 2017)

1.

Per a incrementar la massa muscular, hi ha culturistes gue prenen suplements proteics, en
detriment d'altres aliments imprescindibles. Seguir una dieta desequilibrada pot comportar
problemes de salut seriosos.

[1 punt]

a) En el cas que explica aguest article, si Hefford no consumia prou glicids ni greixos per a

obtenir I'energia metabolica necessaria per a realitzar els exercicis de musculacio, el seu
cos podia obtenir la resta de l'energia necessaria de les proteines? De quina manera?
Justifiqueu la resposta d'acord amb el metabolisme general de les célules.

Resposta model:

A traves de la degradacio de proteines, hi ha aminoacids que es poden incorporar al cicle de Krebs
(o de I'acid citric o tricarboxilics), | el NADH (i el FADH;) produit, a través de |a cadena respiratoria,
genera ATP [aixi com el GTP gue es genera directament del cicle de Krebs).

(0.4 punts)

Nota 1: El FADH: i el GTP, que estan entre paréntesis i en cursiva g lo resposta model, no s'han
d’esmentar necessariament per obtenir la puntuacio maxima d’aguest subopartat.

Nota 2: Tot | que no entra a 'esquema general del metabolisme de les Orientacions al Curriculum,
també es correcte si diven que pot obtenir energia a través de les transaminacions | desaminacions
d'alguns aminogcids. Alguns aminodcids, un cop transaminats { desaminats, van a acetil CoA, que és
qui s'incorpora a Krebs. | altres van a piruvat, que es descarboxila a acetil CoA i llavors va a Krebs. Es
a dir, que no tots van a parar directament a Krebs.

Nota 3: Pel que fa a «l'esquelets de C dels aminodcids, n'hi ha que s'incorporen al cicle de Krebs
falgun intermediari) o bé abans, a piruvat o acetilCoA, perd aixd no apareix a les Orientacions i, per
tant, no cal gue ho diguin. 5/ algun examinand ho posa, no afegirc punts ni tampoc en traura.
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b) Una altra esportista, que si que manté una dieta equilibrada, se sotmet a una prova

d'esforg de llarga durada, en la qual es mesura l'oxigen que consumeix en relacié amb
I'energia metabclica en forma d'ATP que produeixen els seus muisculs a partir dels glicids.

Responeu a les preguntes seglents:

Les céllules musculars poden continuar produint energia metabdlica en forma d'ATP
si deixen de rebre oxigen? A traves de quina via metabolica?

Resposta model

Si gue podran continuar generant energia metabolica en forma d’'ATP (0.1 punts) a traves de la
fermentacid lactica (0,2 punts; han d'especificar que és «lactica», no n'hi ha prou de dir
simplement «fermentacios).

Nota: Es possible que algun examinand digui que poden obtenir energia de la fosfocreatina. Es
correcte, pero lo capacitat de la fosfocreating de subministrar energia nomeés dura uns segons.

Quin sera el balang energétic en aquest cas, si ho comparem amb el moment que reben
prou oxigen?

El balanc energétic sense oxigen (o en la fermentacio lactica) és de 2 ATP / molécula de glucosa,
i amb oxigen (o glicolisi + cicle de Krebs o cicle de I'acid citric + cadena de transport d'electrons)
esde 32-38 ATP / molecula de glucosa. (0,3 punts)

Puntuacid total de la subpregunta b: 0,6 punts
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2. Una de les mutacions més habituals provocades per aquest trastorn afecta el gen que
codifica I'enzim ornitina-transcarbamoilasa (OTC). L'abel mutat provoca una deficiencia en
I'enzim OTC.

Una parella sana, pero en qué tots dos tenen el pare afectat per aquesta malaltia genética,
esta esperant un descendent, | demanen consell genétic per saber si estara afectat o no per la
malaltia. L'assessor genétic els diu que I'allel responsable és recessiu i lligat al sexe.

[1 punt]

a) El ginectleg els diu que esperen una nena. Quina probabilitat té d'estar afectada per
aguesta malaltia? Justifiqueu la resposta.

0% (0,2 punts)

Justificacié model;

Mo pot estar afectada atées que si el pare no esta afectat, segur que li ha passat un cromosoma X
amb I'al-lel normal (I'altre cromosoma sexual del pare és un Y, i per tant si el descendent és una
nena segur que no |li ha passat I'Y). Tant és quin X |i hagi passat la mare, afectat o no, perqué 'al-lel
responsable és recessiu. (0,3 punts)

Nota 1: No cal que ho expliquin d’aquesta manera. Es igualment valid si ho justifiguen fent una
taula de Punnet, o indicant I'encrevament, o amb un arbre genealogic on s'indiguin els genotips |
fenotips dels individus.

Nota 2: Es possible que també ho justifiquin fent un arbre genealogic de la familia. En aquest cas,
tombeé ho donarem per bo si el resultat és correcte.

Nota 3: Cal anar amb compte a ['hora de corregir-ho perqué és possible que 'apartat b el justifiguin
fent referéncia a 'arbre genealogic o a la taula de Punnet que hogin fet per justificar 'apartat a.
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b) Si hagues estat un nen, quina probabilitat hi hauria que estigues afectat per aquesta
malaltia? Justifiqueu la resposta.

Té el 50 % de probabilitats d’estar afectat (o el 0,5; o %) (0,2 punts)

Justificacidé model:

Malgrat que la mare no estigui afectada, segur que és heterozigota per aguest caracter (atés que el
seu pare estava afectat, | segur que li ha passat el cromosoma X afectat perqué si li hagués passat
I'Y no seria una dona, sind un home). En ser heterozigota, li pot haver passat tant I'X portador de
I'al-lel mutant com del sa, amb un 50 % de probabilitats cadascun. En aguest cas, el pare no influeix,
atés que si el descendent és un nen (mascle) segur que el pare I'hi ha passat el cromosoma Y. (0.3
punts)

Nota 1: No cal que ho expliquin d’agquesta manera. Es igualment valid si ho justifiguen fent una
toulo de Punnet, o indicant encreuament, o amb un arbre genealogic on s'indiquin els genotips |
fenotips dels individus.

Nota 2: Es possible que també ho justifiquin fent un arbre genealogic de la familia. En aguest cas,
també ho donarem per bo si el resultat és correcte.

Nota 3: Cal anar amb compte a l'hora de corregir-ho perqué és passible que aguest apartat b el
Justifiguin fent referéncia a "arbre genealogic o a la taula de Punnet que hagin fet per justificar
V'apartat a. 5i aquests elements de la justificacio jo estan o "apartat a i ogui només hi fan referéncia
sense tornar-los a repetir, logicament tambe ho donarem per bo.
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26. PAU 2018 - Juny - Série 1 - Exercici 4 (Opci6 A)
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1. Responeu a les preguntes segilients:
[1 punt]

a) Com es poden haver originat aquestes espécies de langurs a partir d'un avantpassat
comu, segons la teoria sintética de I'evolucié (neodarwinisme)?

Resposta model:

Aquestes poblacions no poden encreuar-se a causa d'una barrera geografica
(Fenunciat diu que es distribueixen al-lopatricament, i al mapa es veu que el riu les
separa) (0,2 punts). Aquesta barrera geografica que no els permet relacionar-se és una
de les causes gue, a través de mutacions atzaroses i/o deriva genética (0,7 punt per
una de les dues paraules marcades en negreta) i de seleccio natural (0,7 punt), es
produeixi especiacio. Aquests processos faran que dues poblacions separades per una
barrera geografica vagin divergint (que es vagin fent cada vegada meés diferents) fins
que, si tornen a entrar en contacte, ja no es puguin reproduir entre ells i tenir
descendéncia fertil (o bé que ja hi hagi mecanismes d'aillament reproductiu (com
ara esterilitat dels hibrids, aillament estacional, ecologic, etologic..., pero no cal que els
esmentin per tenir fa maxima puntuacio). (0,2 punits)

PUNTUACIO: 0.6 punts per a la subpregunta a), repariits segons els conceples clau
que sindiguen a la resposta model.

b) Els langurs de capell i els langurs daurats poden hibridar-se. Un dels membres de la
familia gue esta cbservant el mapa comenta:

«Si aquests dos tipus de langurs es poden hibridar, aixo vol dir que no son especies
diferents; sens duble, pertanyen a la mateixa espécie.»

Té rad en aixd que diu? Discutiu aquesta afirmacio.

Possible resposta correcta 1: No té rad. (0,1 punts)

Possible resposta correcta 2: Depen. (0,1 punts)

Justificacio en els dos casos: Pergue pertanyin a la mateixa espéecie, a més de tenir
descendents en comu (el hibrids que esmenta el text), tambe cal que aquests

descendents siguin fértils. Aixd el text gue acompanya el mapa no ho diu, | per tant no
podem concloure de manera segura que pertanyin a la mateixa espécie. (0,3 punts)

Possible resposta parcialment correcta : Si. Donant per suposat que els hibrids son
fertils (cosa que I'enunciat no diu) i justificant que si tenen descendéncia fértil s'han de
considerar de la mateixa espéecie. (0.1 punts en total)

PUNTUACIO: 0.4 punts per a la subpregunta b), a repartir segons s'indica anferiorment.
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a) Determineu el patrd d'heréncia del caracter «forma de les orelles». Marqueu la
resposta correcta en cada cas i justifiqueu la resposta.

L'allel «orelles
arrodonides» es:
Dominant
Recessiu

(0,1 punts)

Justificacio: Hi ha diverses maneres de justificar-ho.

Es pot establir una nomenclatura al-|élica pel caracter (per
exemple A = orelles punxegudes; a = orelles arrodonides) i
assignar el genotip a cadascun dels individus.

(NOTA: és possible que assignin els genotips de la justificacio al
costat de la genealogia, i també ho donarem per bo; cal estar
alerta, per fant, al que hagin indicat fora d'aquest requadre).

En el pedigri es veu que dos individus d'orelles punxegudes
(poden anomenar 1.1 1.2 0 11.6 1 11.7) poden tenir fills d'orelles
arrodonides. Aixd nomeés pot passar si els dos que s'encreuen son
heterozigots i els fills d'orelles arrodonides sén homozigots
recessius (amb aquestes paraules o mostrant aguests genotips)

(0.2 punts)

El gen «forma de les
orelless:

Esta lligat al sexe
Es autosomic

(0,1 punts)

Justificacio: Mo hi ha diferéncies entre mascles i femelles pel que
fa a la manifestacio del caracter orelles arrodonides.

Aixo s'indica clarament als descendents de 116 1I-7, on diu
textualment "sense cap diferéncia entre mascles i femelles”.

Tambeé es pot justificar dient que si fos recessiu i lligat al sexe, la
parella I1 i 12 no podrien tenir la filla (111).

(0.2 punts)

TOTAL SUBPREGUNTA a) = 0,6 punts
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b) Si s’encreuen els individus 11-2 i 1I-6, quina proporcid dels descendents manifestara el
fenotip «orelles arrodonides» i quina proporcié el fenotip «orelles punxegudes»?
Indiqueu els encreuaments.

PUNTUACIO: (0,4 punts, repartits segons s'indica)

- Primer hauran de deduir el genotip dels progenitors. Per deduir-lo (encara que sigui
implicitament) (0,15 punts, dels quals 0,05 punts per establir una nomenclatura
correcta i 0,71 punts pels genotips dels progenitors).

Cal que indiquin a quin progenitor concret pertany cada genotip. Aixé ho poden fer:

1. dient qui és el mascle i qui la femella.

2. dient quin progenitor té les orelles arrodonides | quin les té punxegudes.

Si no ho aclareixen jo nomeés els donaria la meitat: 0,05.

Si A = orelles punxegudes i a = orelles arrodonides, (s'accepta qualsevol nomenclatura
gue sigui coherent i no porti a confusia)

II-2 es aa
II-6 és Aa

- Per l'encreuament (0,1 punt)
Aa x aa

¥
Y2 Aa+ Y2 aa
- Per explicitar els fenotips i fa proporcic de cada fenotip (0,15 punts)
Yz (0 50% o 0,5) orelles arrodonides

¥z (0 50% o0 0,5) orelles punxegudes
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27. PAU 2018 - Juny - Série 5 - Exercici 1
Pregunta 1

En un article publicat a la revista Métode el 2016, Adriana Schatton i Constance Scharff
revisaven les investigacions sobre el gen FOXP2, que participa en el llenguatge i
I'aprenentatge.

1. Un dels casos que descriu l'article és el d'una familia britanica, coneguda com a KE. L'avia
de la familia tenia una mutacié espontania, que va ser heretada per quasi tots els seus fills i
molts dels seus nets. Aquesta mutacio feia que tinguessin dificultats per a parlar i per a
entendre el llenguatge. Observeu |'arbre genealdgic seglent, que correspon a la familia KE;
les persones afectades per la mutacio apareixen marcades en gris. Suposeu que les parelles
dels fills o filles no sén portadores de I'allel causant de I'anomalia. [1 punt]

1

- BLI00® 000 O

a) L'alel que produeix aguesta anomalia del llenguatge és dominant o recessiu? Justifigueu la
resposta.

L'al-lel &s dominant. (0,2 punis)

Justificacia model:

Mo pot ser recessiu perque l'anomalia es transmet sense saltar-se cap generacio, i a mes ens
diuen que les parelles dels fills i filles no duen I'al-lel. Per tant, produeix 'anomalia en individus
heterozigots (com ara serien els |11.3. 1 1L.5.) (0,3 punts)

Puntuacio subpregunta a) = 0,5 punts, repartits segons s’indica
b) Aquest gen és autosomic o esta lligat al sexe? Justifiqueu la resposta.
El gen es autosomic. (0.2 punts)

Justificacié model:

No pot ser lligat al sexe perque sabem gue I'home I1.5 pateix I'anomalia i llavors hauria de tenir
el seu Unic cromosoma X amb l'al-lel dominant que la produeix. Per tant totes les seves filles
heretarien aquest mateix cromosoma X i les noies lIL.6 i 11l.8 haurien de patir 'anomalia. (0,3
punts)

Puntuacioé subpregunta b) = 0,5 punts, repartits segons s'indica
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2. Responeu a les gliestions segients aplicant el patré d'heréncia que heu deduit en I'exercici
anterior. [1 punt]

a) Completeu la taula seglent, Indiqueu una simbologia adient per a representar els atlels
d'aquest gen i escriviu el genotip dels individus corresponents. [0,5 punts]

Simbologia: [0,2 punts]

A: al-lel dominant que produeix 'anomalia.
a: al-lel recessiu narmal.

O gualsevol alfre llefra o simbol coherent, sempre gue la majuscula s'utilitzi per a fal-lel
dominant i la minuscula per al recessiu.

NOTA: Si l'alumne ha deduit un patro d'herencia incorrecte a l'apartat 1 i l'utilitza
coherentment en aquest apartal 2, llavors no se'l tornara a penalitzar i se li donara l'exercici
per correctament resolt. El corrector pot justificar-ho fent l'anotacio EAA (Error arrossegat
d'abans). Exemple: l'alumne ha deduit que el gen és lliigat al sexe (apartat 1.b. valorat amb 0} i
aqui utilitza una simbologia coherent, com ara Il.1. X°Y, I.2. X*XF, IIl.1. X*Y. Llavors li
puntuarem be aguest apartat.

Genotips de:

I.1. aa [0,1 punts]

2. Aa [0.1 punts]

n.1. Aa [0,7 punts]

Puntuacio subpregunta a) = 0,5 punts, repartits segons s'indica

b) Si la parella formada pels individus II-1 i I-2 tingués un altre descendent, quina probabilitat
hi hauria que manifestés I'anomalia en el llenguatge? Justifiqueu la resposta.

Progenitors aa X Aa
Gametes a l A a
Genotips fills Aa aa

Fenotips fills 1/2 Anomalia 1/2 Normal
Per tant, la probabilitat que el nou fill tingui l'anomalia és d'1/2 (0 50%, 0 0,5).

Puntuacio subpregunta b) [0.5 punts], repartits segons: (0,2 punts) per dir la probabilitat +
(0.3 punt)s per Ia justificacio

NOTA: La justificacic pot basar-se en el métode dicotomic, la faula de Punnett o una
descripcio verbal dels gametes | les seves combinacions possibles.

NOTA 2: lgual gue en l'apartat a, es consideraran correctes les respostes coherents amb error
arrossegat de l'apartat 1.
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3. Malgrat que esta relacionat amb el llenguatge, el gen FOXP2 no es exclusiu dels humans.
De fet, es troba en tots els vertebrats gue s'han estudiat, la qual cosa es considera una nova
evidencia molecular de l'origen evolutiu comu d'aquest grup d'animals.

Expligueu breument dues evidéncies moleculars de |'origen evolutiu comu de tots els éssers
vius de la Terra. [1 punt]

Primera evidéncia:

Segona evidéncia:

Dues qualssevol de les seglents caracteristiques, que sén compartides per tots els éssers
vius de la Terra

Utilitzen DNA com a material genétic.

Les bases nitrogenades del DNA son les mateixes.

Utilitzen RNA per transferir la informacio geneética.

Les bases nitrogenades de I'BNA son les mateixes.

Les proteines de tots ells es construeixen amb els mateixos 20 aminoacids (si algu diu
21 també és correcte, degut a la selenocisteina).

Tenen el mateix codi genetic (No es obligatori, pero poden dir que amb excepcions
puntuals que afecten nomes alguns codons).

Utilitzen ribosomes per fabricar proteines.

Utilitzen ATP com a "moneda energética” (molécula que transfereix energia).

| gualsevol altra caracteristica molecular comuna correcta.

Puntuacio: (0,5 punts) per a cadascuna de les dues evidéncies que siguin correctes
(maxim, un punt):
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28. PAU 2017 - Juny - Série 1 - Exercici 2

Exercici 2

1. [1 punt]

a)

b)

[0.2 punts]

- L'al'lel ha de ser recessiu perqué si fos dominant el pare o la mare de |'August
estarien afectats per la malaltia. Poden (no és imprescindible) ajudar-se amb
una taula de Punnet i'o amb un pedigri.

També podria tractar-se d'una malaltia dominant d'aparicio nova (una mutacio
espontanea en la replicacio del DNA prévia a una de les meiosis parentals).
Considerar-ho com a correcte si ho justifiqguen.

[0.8 punts]

Simbologia: A (al-lel normal) = a (al-lel causant de la malaltia)
(0 gualsevol altra lletra en gué majlscules i mindscules siguin prou diferents)

| Genotip ___Fenotip
FPare Aa Sense la malaltia
Mare Aa Sense la malaltia
August aa Amb la malaltia
Via (germana) A- (AA o Aa)” Sense la malaltia

(0,1 punt per cada resposta correcta fins a 0,8)

- en cas d'utilitzar una simbologia incorrecta, cada casella encertada de la
columna dels genotips només valdra 0.05 punts

*La resposta correcta sera "A—" o bé "AA o Aa"

Si responen en base a heréncia lligada al sexe, 0 punts

2. [1 punt)]

[0.3 punts] Primer els alumnes han de justificar (fent encreuament o amb la
taula de Punnet) la probabilitat de tenir un fill afectat, que és .. (Es puntuara
amb 0,1 punts si diuen que és Y4 perd no ho justifiquen.)

[0.3 punts] Després han de justificar (pels mateixos métodes) la probabilitat de
ser noi, que és .. (Es puntuara amb 0,1 punts si diuen que és 2 perd no ho
justifiquen.)

[0.4 punts] Probabilitat de ser germa noi i amb la malaltia =% " %4 =1/8 o
0,125.

NOTA PER ALS CORRECTORS:

- Es considerara correcte [1 punt] una resposta consistent en una unica taula
de Punnet, com si es tractés d’'un dihibridisme (2 caracteristiques, génere |
disostosi mandibulofacial independents).

- Acceptarem com a correctes resultats en forma de tant per cent.

Si responen tot aguest apartat en base a heréncia lligada al sexe, de forma
correcta i coherent 0.5 punts
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29. PAU 2017 - Juny - Série 5 - Exercici 2

Exercici 2

b)

1) [1 punt]

a) [0.5 punts]

Resposta model:

L'al-lel que produeix color negre és dominant, ja que en l'encreuament entre
Coloma (negra) i Brownie (xocolata) tots els fills (8) sén negres. Aixd només és
possible si els dos son homozigots i I'al-lel dominant produeix color negre. (Encara
gue no cal que ho diguin, la probabilitat que aguest resultat es donés per atzar, en
gualsevol dels dos colors, si el progenitor de fenotip dominant fos heterozigot, es
molt petita, concretament 1/256).

0,1 punts per dir que l'al-lel és dominant.
0.4 punts per justificar-ho adequadament.

Si la justificacio es limita a comprovar que els resultats son compatibles amb un
al-lel dominant perd sense falsar que pugui ser recessiu, llavors nomeés 0,1 punts.

[0.5 punts]

Resposta model:

Es un gen autosdmic. No pot ser lligat al sexe perqué llavors en |'encreuament
entre Liver (xocolata) i Black (negre), els genotips dels progenitors serien XbXb
(Liver) i XBY (Black), tots els fills mascles serien XbY (xocolata) i totes les filles
serien XBXb (negre). En haver tingut fills i filles de tots els colors, el gen ha de ser
autosomic.

0.1 punts per dir que el gen és autosomic.

0.4 punts per justificar-ho adequadament.

Si la justificacio es limita a comprovar que els resultats son compatibles amb un
gen autosomic pero sense falsar que pugui ser lligat al sexe, llavors només 0,1
punts.

2) [1 punt]

" Frequéncies DD Dd dd

genotipigues

0.6 0,3 0,1

Fregiiencies D d

géniques
(al-léligues)

0,75 0,25

0,2 punts per cada freqliencia correcta.

Si les freqléncies son incorrectes perd l'alumne escriu correctament la formula que
permet calcular-les, llavors 0.2 punts per la formula de la freqiiencia genotipica i 0,2
punts per la de la fregliencia genica (maxim 0,4 punts).
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30. PAU 2016 - Setembre - Série 1 - Exercici 2

Pregunta 2

La miopatia miotubular és una malaltia genética greu gue afecta els musculs. Aguesta
malaltia es deu a una mutacié en el gen MTM1, que codifica la miotubularina, una
proteina implicada en el funcionament de les céHules musculars. Quan neixen, les
persones que la pateixen presenten una debilitat muscular generalitzada i dificultat per
a respirar. No té cap tractament especific i la majoria de les persones afectades moren
durant els primers anys de vida a causa d'una insuficiéncia respiratoria.

1) En l'arbre genealdgic seglient, les persones representades amb un simbol de color
negre tenen miopatia miotubular (els quadrats representen els homes i els cercles, les
dones). Les persones lI-1 i |[I-5 no tenen I'al-lel que causa la miopatia. [1 punt]

a) A partir de la informacio de l'arbre genealogic, justifiqgueu si I'al*lel que produeix la
miopatia miotubular és dominant o recessiu i també si agquest gen és autosdomic o esta
lligat al sexe. Marqueu amb una creu les opcions escollides i justifiqueu-les.

Dominant o / Hecessiu@ (0,05 punts)

Justificacio
Recessiva perqué tant l'individu 11-3 com lindividu 1ll-2 estan afectats de miopatia
miotubular i cap dels seus progenitors no n'esta afectat. (0.2 punts)

Autosomic o / Lligat al sexe @ (0,05 punts)

Justificacio

Lligat al sexe perqué el fill afectat (11l-2) només pot heretar I'al-lel mutat de la mare (lI-
2) ja que el pare (lI-1) no t& aquest al-lel. No pot ser autosomica ja que en aquest cas
tant el pare (Il-1) com la mare (1I-2) haurien de ser portadors de |'al-lel per tenir una fill
afectat (111-2).

(0.2 punis)

Tofal subapartat a): 0,5 punts
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b) Determineu el genotip de les persones II-1, |I-2, IlI-1 i |ll-2 de l'arbre genealdgic
anterior. Indiqueu clarament la simbologia que feu servir per a cadascun dels al-lels.

Simbologia (0,1 punts)

Resposta model:  X": no afectat/da (X": normal)
X™: afectat/da (X™: miopatia)

Mota per als correctors: Es pot usar una altra lletra. Cal tenir en compte que la
mateixa lletra representa els dos al‘lels: en majuscula representa |'al-lel dominant i en
minuscula I'al-lel recessiu.

Nota 1:No cal que ulilitzin les lletres “M" i “m"; poden fer-ne servir unes allres,
sempre que siguin clares, l'al'lel dominant sigui en majuscula | el recessiu en
minuscula, i no portin a confusio.

Nota 2: tambe esta acceptat posar nomes Ia lletra quan el cromosoma X porta l'al-lel
recessiu. Llavors seria:
X=>X" obé X=X" atés que llavors ja queda clar que es recessiu.

Nota 3: és possible que indiquin aqui tambe tols els genotips possibles | els seus

fenolips,
X"  home no afectat XMoo XMX™ dona no afectada
A home afectat AKX dona afectada

O segons la forma que triln d'anomenar els al-lels;
pero si no ho fan | posen la simbologia anterior correcta, igualment donarem la
maxima puntuacio, pergué no es demana explicitarment que ho posin.

Genotips: (0,4 punis)

| O

1 2
I
'- O
1 2 3 4 5
Xy XM Xm
|
1l
1 2 3 “ 5
XM Y Xmy
KM Xm

0,1 punt pel genotip del pare (lI-1)

0,1 punt pel genotip de la mare (lI-2)

0,1 punt pel genotip de la filla no afectada (llI-1)
0,1 punt pel genotip del fill no afectat (112}

Total subapartat b): 0.5 punts
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2) La parella formada per I'nome [I-1 i |a dona lI-2 de I'arbre genealogic anterior vol
tenir un tercer descendent (un fill o una filla). [1 punt]

a) Calculeu la probabilitat que sigui nen i que, alhora, no estigui afectat per la miopatia
Pel valor correcte de la probabilitat (0.25 punts)

Probabilitat que sigui nen i no afectat per la miopatia = 1/4

Pel calcul correcte (0,25 punts)

Probabilitat que sigui nen (o que rebi el cromosoma Y del pare) (1/2) x Probabilitat
que rebi I'al-lel X" de la mare (1/2) = 1/4

També ho poden justificar amb la taula de Punnet.

b) També volen saber quina probabilitat té la seva filla ja nascuda (la persona llI-1 de
l'arbre genealogic anterior) de ser heterozigota per a aguest gen. Justifiqueu la
resposta.

Pel valor correcte de Ia probabilitat (0,25 punts)
Probabilitat que la persona IlI-1 sigui heterozigota (Probabilitat X™ X™) = 1/2

Justificacio: (0.25 punts)

Del pare segur que ha heretat I'al‘lel dominant (X") perqué és hemizigot per a aquest
caracter, i de la mare, que s heterozigota (portadora de 'al-lel que causa la malaltia),
pot haver heretat amb la mateixa probabilitat 'al-lel X" (1/2) o bé l'al-lel X" (1/2). La
probabilitat de ser heterozigota:

1/2 XM X™ = 1(probabilitat d’heretar I'al*lel X" del seu pare) x 1/2 (probabilitat d’heretar
I'al-lel X" de la seva mare)

També ho poden justificar amb |a taula de Punnet.

OPCIO A
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31. PAU 2016 - Juny - Série 3 - Exercici 3 (Opci6 A)

mmum-

I
A

qwl
i
[
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a) A partir de I'esquema anterior, completeu el quadre seglient.

Nom de la molécula a:

Glucosa (o glucopiranosa o alfa D-glucopiranosa o alfa-glucosa o alfa-D-glucosa)
(0.2 punts)

Nota: Si diven glicid, monosacarid o sucre, llavors (0 punts)

Quina molécula escriurieu a la casella 1?7

ATP (0,2 punts)

b) Els coenzims NADP+ i NADPH + H+ corresponen a les caselles nimero 2 | 3 de
l'esquema anterior, pero no necessariament en aquest ordre. Indigueu quin coenzim
col-locarieu en la casella 2 i quin en la casella 3, i justifiqueu la resposta.

Coenzim que col-locarieu en la casella 2: (0,1 punts)

NADP™

Coenzim que col-locarieu en la casella 3: (0,1 punts)

NADPH + H'

Justificacio:

Qualsevol d’aguests quatre raonamenis seglients és igualment valid:

1) A la reaccio catalitzada per la GE6PD s'observa com el reactiu (la glucosa 6
fosfat —pero aixo no ho han de saber—) en el C1 té dos atoms d'H' més que
el producte. Per tant, aquets dos atoms d'H” perduts els ha agafat el NADP*
per convertir-se en NADPH+H".

2) La reduccit del glutatio implica que guanyi H', per tant el NADPH ha cedit
aquests H al glutatic (I'na reduit) quedant en forma de NADP™ .

3) A la reaccio catalitzada per la GEPD s'observa com el reactiu (la glucosa 6
fosfat —pero aix6 no ho han de saber-) s'oxida: cedeix electrons al NADP®
que es reduira a NADPH+H"

4) La reduccio del glutatic implica que guanyi electrons, el NADPH+H" ha cedit
aquests e al glutatio (I'ha reduit) .

Si hi ha un d'aquests guatre raonaments: [0,4 punts].

Silalumne es limita a dir "Perqué el glutatic s'ha reduit”: només [0,2 punts] ja que
no relaciona la reduccié amb el guany de H' o d'e” subministrats pel NADPH + H".

Si no hi ha raonament o aquest no és correcte: [0 punts], independentment del fet
que les dues primeres caselles estiguin ben contestades ja que 'alumne podria
encerfar-ho amb un 50% de probabilitat.
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2) El gen que codifica I'enzim GEPD es troba en el cromosoma X. Algunes variants del
gen codifiqguen un enzim GEPD ineficient. Aixi doncs, el favisme és una malaltia
provocada per un al-lel recessiu lligat al sexe.

Una dona que té favisme i un home sa volen tenir descendéncia. Completeu la taula

segient: [1 punt]

b

Nota 1: No cal que utilitzin les lletres "A" [ "a”; poden fer-ne servir
unes alfres, sempre que siguin clares, l'al-lel dominant sigui en
majuscula i el recessiu en mindscula, i no portin a confusions.

Nota 2: També esta acceplat posar nomes la lletra quan el
cromosoma X porta l'al-lel recessiu. Llavors seria:

X>X" obé X>X" atés que llavors ja queda clar que és el
recessiu. | també X' > X" o0 X >X*

Simbologia i
'r"?‘rf?‘? entre Nota 3: Es possible que indiquin aqui també tots els genotips
Ae possibles i els seus fenotips,
X'Y home no afectat X°X* o X*X" dona no afectada
X°Y home afectat X°X® dona afectada
(0,2 punts)
O segons la forma que triin d'anomenar els al-lels, pero si no ho
fan i posen la simbologia anterior correcta, igualment donarem la
maxima puntuacio, pergué no es demana explicitament que ho
posin.
Nota final: 5/ la nomenclatura és incorrecta, per exemple XX
en subindex en comptes de superindex, llavors aguest apartat (0
punts). Perd si els seglients estan ben contestals malgrat que la
nomenclatura no sigui correcta, que aixo no els afecti i es
puntuen tal com correspongui.
Home Dona
Fenotip: sa Fenotip: pateix favisme
Fenotips i
genotips de la
parella de
l'enunciat pel que
fa al favisme
Genotip: XY Genotip: X*X®
(0,2 punts) fo XY sil'examinand ha opiat
per la simbologia: X=X )
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Gametes de 'home:

Gametes de la dona:

(0,2 punts)

Genolip dels -
possibles XY X
gametes: (0 X 1Y sil'examinand ha optat | (si l'examinand escriu: Xi
(0,2 punts) per la simbologia: X>X*, o X* també és correcte)
X'1Y si ha optat per X' = X")
Nen: Nena:
Fenotips i
genotips Fenotip: favisme Fenotip: sana
Szf; z;t;eﬁfs; Genotip: X*Y Genotip: XX
son: (no cal que especifiquin
“portadora” ja que ser portador
no és un fenotip).
(0,2 punts)
(o XX° si ha optat per la
simbologia: X=X )
Nen: Nena:
Probabifitat de
tenir favisme si
es: 100 % (o 1) 0% (o0)

(no cal que especifiguin que
lotes seran portadores, perd si
ho fan, és correcte)

TOTAL: [1 punt].

NOTA 1: 5i l'alumne fa el problema com si es tractés d'un caracter autosomic (0

punts).

NOTA 2: En el cas de nomenclatures menys habituals, el corrector en valorara la
coheréncia en funcio de com les ha usades l'alumne per resoldre el problema i decidira
si atorgar 0,.2; 0,7 o 0 punis.
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3) El favisme és |la malaltia genética meés frequent
al mén. Si no es consumeixen aliments oxidants,
la malaltia és lleu. Els eritrocits de les persones
afectades tenen una vida mitjana menor, perd el
seu cos ho compensa augmentant-ne la taxa de
fabricacio.

La malaria, al seu torn, és una malaltia infecciosa
responsable d'unes sis-centes mil morts anuals. El
protozou causant de la malaria, el plasmodi, es
reprodueix a l'interior dels eritrécits, Uns eritrocits
de vida mitjana mes curta fan que el plasmodi no
tingui temps de reproduir-se al seu interior.

La distribucié mundial del plasmodi de la malaria
coincideix amb les poblacions amb una frequéncia
mes elevada de favisme.

Utilitzeu els vostres coneixements sobre |'evolucid per a explicar detalladament com va
sorgir la deficiéncia de I'enzim GE6PD i per qué té una freqliéncia meés elevada en els
llocs on hi ha malaria. [1 punt]

Plasmodis o linterior d’eritrocits

Resposta model

En les poblacions ancestrals humanes, una mutacié atzarosa va fer que alguns
individus tinguessin deficiéncia en GEPD (o favisme). Aquesta mutacio provocava que
I'enzim GBFD funcionés malament, escurgant la vida mitjana dels eritrocits | impedint
als afectats consumir determinats aliments.

Ara be, els que tenien favisme eren mes resistents a la infeccio pel plasmodi, ja que el
protozou no tenia temps de reproduir-se als eritrocits. Aixi doncs, la seva esperanga de
vida en poblacions molt afectades per la malaria era més alta tot i patir de favisme.
Aixo feia que linguessin una probabilitat elevada darribar a l'edat reproductiva |
transmetre els seus gens a la descendéncia. Com que aquests gens incloien la
mutacié o 'al-lel responsable del favisme, aquest al-lel s'anava estenent a la poblacio.
La seleccié natural afavoria, per tant, els afectats de favisme ja que resistien la
malaria.

Nota: (Algun examinand podria comentar que les dones portadores X" X® combinarien
una certa resistencia a la malaria —el 50% dels seus eritroblasts expressarien l'al-lel
“a™ amb l'absencia de favisme —ef fet que l'altre 50% dels eritroblasts expressi "A" ja
fa que la malaltia no aparegui. Fins i lot podria parlar de seleccio a favor de
I'heterozigot, perd compte!!ll!l, només en dones. Tot aixo es correcte, perd no és
necessari que l'examinand ho expressi per obtenir la maxima puntuacid).

[1 punt] desglossat de la manera segiient.

- 0.4 punts per l'aparicio explicita del "concepte mutacic” (0.2 punts) | “atzarosa” (0,2
punts), la seva explicacio i contextualitzacio.

- 0,4 punts per I'aparicio explicita del concepte "seleccid natural” i la seva explicacio |
contextualitzacio.

- 0,2 punts per l'aparicic explicita o implicita de la idea que la caracteristica
avantalfosa és genética I, per tant, heretable.
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32. PAU 2016 - Juny - Série 5 - Exercici 4 (Opcié6 B)
Série 3, Pregunta 4B

Hi ha cancers que tenen un component hereditari. Un dels més documentats és un tipus
de cancer de mama produit per una mutacio del gen BRCAL, localitzat al cromosoma
17. El gen BRCA| funcional és un gen supressor de tumors. Quan el gen mutat es troba
en heterozigosi, augmenta significativament la probabilitat de tenir cancer.,

1. En I'arbre genealogic segiient, els individus marcats en negre han donat positiu en
"analisi d’aquest gen mutat en un dels dos cromosomes (independentiment que hagin
tingut la malaltia o0 no). Aixo els confereix una alta susceptibilitat de tenir cancer al llarg
de la vida. A I'individu IV-3, que és menor d’edat, encara no se li ha fet I'analisi.

[1 punt]
I
1 2

1 Q— 2
I 1‘ 2. B——O

3 4

5 |i|g

1 3

a) Des del punt de vista d’aquesta susceptibilitat, 1’al-lel mutat es comporta com a
dominant. Fent servir una nomenclatura adequada, indiqueu el genotip de tots els
individus de la taula segiient, pertanvents a aquest arbre genealogic, des del punt de
vista de la susceptibilitat a tenir aquest cancer pel que fa a aquest gen.

TOTAL SUBPREGUNTA a)= 0,6 punts:

(0,05 per cada genotip correcte i 0,1 per la simbologia)

Simbologia

B: susceptibilitat a patir cancer
b: normal

(0 gualsevol altra lletra que permeti distingir-ho be)

Genotip Individu Genotip Individu Genotip
I.1 bb [ 1 Bb V.1 bb
1.2 Bb L2 Bb V.2 Bb
I1.1 bb I3 Bb
11.2 Bb I11.4 bb
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b) L™altim fill de la familia, a qui encara no s’ha fet 'analisi, fard els divuit anys aquest
any (és I'individu 1V-3) i se i fara la prova. Quina probabilitat hi ha que tingui 1’al-lel

mutat? Feu I'encrevament 1 justifiqueu-ho mitjangant una taula de Punnett.

TOTAL SUBPREGUNTA b)= )4 punts:

Crevament
Bb x bb (1,1 p}
Taula de (0.2 p)
Punnet
B b
b Bh bh

Probabilitat de
tenir el gen
mutat

Te un 50% de tenir un al-lel amb el gen BRCA | mutat, resultat
de crevar un individu heterozigot amb un individu homozigot

recessiu (1,1 p)
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2. En els individus de families amb predisposicio genética a tenir aquest tipus de cancer,
també s’analitza la quantitat de proteina HER-2Z/neu, una proteina promotora del
creixement cel-lular. La preséncia elevada d’aquesta proteina comporta un pronostic
pitjor. Per a detectar la preséncia de la proteina HER-2/neu en teixits, s'utilitza una
técnica basada en la reaccio antigen-anticds. Es fa servir un anticos especific contra la
molécula que es vol detectar. Aquest anticos estd lligat a una substancia que permet
visualitzar, amb el microscopi optic, la mostra marcada.

Indiqueu si les afirmacions segiients referides al concepte d’antigen son correctes o no

i justifiqueu les respostes, [1 punt]

T

Es  correcta
afirmacio?

Justificacio

(Si/No)
La proteina HERZ/meuw | Si Els anticossos son especifics i
es  comporta com un complementaris als antigens que han
antigen en la reaccio de [0.2 p] dese]lcadenat la seva ﬁ:mnac:rt:’r. en aquest
- sentit en la reaccio de deteccio la proteina
deteccio Ity T
HER2/neu seria I'antigen de "anticos lligat a
la substancia que permet la visualitzacio
d’aquest.
[0.3 punts]
La proteina HER2/new | Si Els antigens sén molécules que el sistema
no €5 comporta com un immunitari reconeix com a “estranyes” 1 que
antigen per la persona son capaces d'induir la sintesi d’anticossos
gque dona positiv  en 0.2 p/ especifics. En aquest sentit, per a la persona

aguesta reaccio

que té la proteina HER2/neu, aquesta no és un
antigen.

[0.3 punts]
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33. PAU 2015 - Juny - Série 4 - Exercici 1
Pregunta 1

La braquidactilia és una anomalia congénita
(hereditaria) que consisteix en una mida
anormalment curta dels dits de les mans o
dels peus.

La Gloria té aguesta anomalia, i també
alguns dels seus familiars. Té un fill i una
filla amb en Joan: la filla té braguidactilia,
pero el fill no. La Gloria i en Joan volen
tornar a ser pares, i consulten un genetista
per demanar-li consell genétic.

El primer que fa el genetista és dibuixar I'ar-
bre genealogic d'aquesta familia:.

1- Després d'haver-los fet analisis genétiques, l'especialista determina que el gen
responsable de la braquidactilia a la seva familia es troba en el cromosoma 12, i que
en Joan és homozigot normal i la Gloria és heterozigota pel que fa a I'al-lel causant de
la braguidactilia. Quin patro d'heréncia presenta? Justifiqueu la resposta. [1 punt]

home amb
braguidactilia

O dona sana

dona amb
braguidactilia

Patro d'herencia:
Autosomica dominant. [0,4 punis]

Justificacio:

[0,3 punts]

[0,3 punts]

Autosomica perqué es troba al cromosoma 12, i per tant no esta lligada al sexe.
També es pot justificar basant-se en l'arbre genealbgic. Per exemple, si fos lligat al
sexe, |lI-5 hauria de tenir la malaltia i lli-1 no I'hauria de tenir,

| dominant perque la Gloria és heterozigota, | presenta braquidactilia.
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2- Establiu una nomenclatura coherent per a escriure els genotips d’aquesta familia i
determineu el genotip dels membres que s'indiquen en la taula segiient: [1 punt]

Nomenclatura
b — al-lel normal
B — braguidactilia

o qualsevol altra que sigui logica, no comporti confusions de lletres i reflecteixi la
dominancia i el fet de ser autosomics.

[0,2 punts]

Genolip de:

I-1: bb
I-2: Bb
II-1: Bb
11-2: bb
ll-1: Bb
l1I-5: bb
IV-1: bb
IV-2: Bb

[0,8 punts, a rad de 0,1 punts per cada genotip ben posal.]

3- Si la Gloria i en Joan tenen un altre fill, quina probabilitat hi ha que tingui
braquidactilia en el cas que sigui nen? Hi haura cap diferéncia si és nena? Justifiqueu
les respostes. [1 punt]

- Si &s un nen, la probabilitat que tingui braquidactilia és de 1/2, perqué d'en Joan
segur que hereta un al-lel normal, i de la Gloria pot heretar el normal o be el
braquidactilia, amb una probabilitat de 1/2.

[0,5 punts] repartils segons: (0,2 punts) per dir 1/2, | (0,3 punts) per la justificacio.
Atencio: també es pot justificar amb la taula de Punnett | pel métode dicotomic.

- Si és una nena la probabilitat també sera de 1/2 (no hi haura cap diferéncia), atés
que no esta lligat al sexe.

(0,5 punts] repartits segons: (0,2 punts) per dir que tambe sera 1/2 o bé que no hi
haura cap diferencia,, i (0.3 punts) per la justificacio.

Atencio: també es pot justificar amb la taula de Punnett i pel metode dicotomic.

Total de la pregunta 3: [1 punt]
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34. PAU 2014 - Setembre - Série 5 - Exercici 3 (Opci6 A)

Série 5, Pregunta 3A

Els lipids dels aliments son absorbits a lintesti i viatgen cap als teixits per la sang a
l'interior de les lipoproteines anomenades quilomicrons.

1) El segilent dibuix ens mostra I'estructura d'un quilomicrd, aixi com les férmules dels
lipids que conté. [1 punt]

LiPiD A

a
lihe)
P B ,_?_,-:\,AMW

£

A e
L L T L V.Y

a) Indiqueu quin és el nom dels lipids A i B. Expliqueu per qué els lipids A i B han
de viatjar a l'interior del quilomicré i no dissolts en el plasma de la sang.

(0.6 punts) totals per la subpregunita a)

o acilglicérid
o triglicérid

(0.2 punts)

Nota: 5i diven TAG o
greix, nomes 0,1 punis

Nom: Per que vialgen a linterior del
quilomicro i no dissolts en el plasma
de la sang?

LIPID A | Colesterol Perque son apolars (o hidrofobs) i per
tant no es poden dissoldre en l'aigua

(0.2 punts) del plasma.

Nota: Si diuen esterpide, | (0.2 punts)

nomeés 0,1 punts

LIPID B | Triacilglicérid Nota: Si un alumne fa referencia a

qgué el colesterol o el triacilglicérid son
apolars pero tenen una petita part
polar, el grup OH o lenllag ester
respectivament, tambeé és correcte.

124



b) Indiqueu quin és el nom del lipid C. Raoneu per qué adopta aquesta orientacio
a I'hora de formar el quilomicro.

(0.4 punts) totals per la subpregunita b)

MNom:

Per gue adopta aquesta orientacié a
I'hora de formar el quilomicro?

LiPiD C

Noms que son correctes
(r'han de dir nomes 1):

Fosfolipid
Fosfoglicérid
Fosfatidilcolina
glicerolipid
glicerofosfolipid

(0.2 punts)

Resposta model:

Pergué el seu cap (colina en aguest
cas, | fosfat, perd no cal que ho
especifiquen) és polar, mentre que les
seves cues (les cadenes
hidrocarbonades dels acids grassos),
son apolars.

(0.2 punts)
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2) La deficiéncia en la lipoproteina lipasa o quilomicronémia (LPLD) és una malaltia
hereditaria causada per un al'lel recessiu poc frequent, localitzat en cromosoma 8.
Aquest al-lel codifica una forma incorrecta de la lipoproteina lipasa (LPL), I'enzim
encarregat de trencar els quilomicrons,
El l'arbre genealdgic segient, els simbols de color negre representen els individus
afectats de LPLD i els de color blanc els que no ho estan (els cercles corresponen a

les dones i els quadrats als homes).

taules que hi ha a continuacié: [1 punt]

{:]._
1

FENOTIF GENOTIPS POSSIBLES
AR Aa

Sa
(0,1 punts)
aa

Malalt de LPLD (0.1 punts)

a confusio.

(0,2 punts per aguesta primera taula)

NOTA PELS
CORRECTORS: els
alumnes poden usar una
lletra diferent de la "A/a”. El
que es valora és l'is
correcte de majuscula pef
dominant i mindscula pel
recessiu, | que sigui una
simbologia que no pugui dur

Utilitzant la simbologia adient, completeu les

GENOTIPS DELS INDIVIDUS DE LARBRE
(Si algun individu en pot tenir més d'un, cal indicar-los tots)

NOTA: Com que la malaltia és molt poc freqiient, suposeu que tots els individus que no
_siguin descendents de I-1i I-2 no sén partadors de I'al-lel responsable de la LPLD.

I-1: Aa I-2: Aa

1I-1: AA 11-2; Aa I-3; aa I-4: AA
l-1: AA i-2: Aa -3: Aa l-4: Aa 1-5: AA
IV-1: Aa IV-2: Aa

V-1: aa \V-2: aa V-3: Aao AA

(0.8 punts per aquesta segona laula, si tots els quadres son correcles; per cada
errada o sector en blanc, cal restar 0,1 punts fins a un maxim de 0. Mai la puntuacio sera

negativa.)
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3) El 25 d'octubre de 2012 |la comissio europea va aprovar el primer farmac consistent
en terapia génica, Glybera. En el prospecte de Glybera apareix el text seglient:

Glybera® (alipogene tiparvovec):

Glybera ha estat aprovat per al tractament de la
deficiéncia en lipoproteina lipasa (LPLD). La LPLD esta
causada per errades en el gen que codifica la
lipoproteina lipasa (LPL). Glybera introdueix un gen sa
de la LPL dins del cos del pacient i, per tant, pot fer la
LPL funcional. El gen ode la LPL esta empagueiat en
virus modificals, que sdn administrats en una série de

| I petites injeccions inframusculars a les cames.
|—

L'esquema seguent mostra com es modifiquen els virus per fabricar Glybera.

:I gens d'infeccid a la céldula hoste

DNA del virus l | | | gens per fabricar cipsides i replicar el DNA viral
normal

Es tallen i s"eliminen

- %'allla a partir d'una mostra de cél-lules
& GEN HUMA LPL SA humanes sanes i es recombina amb el
DA modificat del virus

DNA del virus
modificat |
(construccia)

| GEN HUMA LPL 54 l |

Sintesi de capsides i introduccid dels DNAs virals modificats

Virus modificat en S'afllen eis virus modificats encapsidats i s'injecten
forma de virid. [ I'GEN H'—'MMF‘LE-:‘E moltes copies al malalt de LPLD
(vectar)
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A partir de I'esquema anterior completeu el quadre segiient: [1 punt]

Com es talla el DNA
en seqléncies
concretes?

Amb enzims de restriccio (o endonucleases de restriccio).

(0,3 punts)

Per que la infeccio
en el pacient dels
virus modificats de
Glybera pot tenir
éxit en el tractament
de la LPLD?

Resposta model:

Els pacients de LPLD no fabriquen LPL perqué tenen els dos
al'lels incorrectes. La injeccio dels virus modificats introdueix
l'al-lel (o el gen) correcte en les cel-lules musculars. S'espera
que aquestes cél'lules expressin el gen i fabriquin LPL
funcional, que degradara els quilomicrons i evitara la
simptomatologia de la malaltia.

{0. 7 punts), repartifs seqons.

(0.5 punts) per esmentar que la introduccic del gen fara que
les cél-lules fabriquin I'enzim correcte

(0,2 punts) per contextualitzar-ho

NOTA: pot ser que algun alumne digui que el DNA del virus
modificat amb el gen sa de la LDL s'integra, o recombina, en
el DNA de les cél-lules musculars. Tot i que en aquest cas
aixo no és exactament aixl ja que al vector viral Ii han estat
eliminats els gens per fer lisogénia, no es penalitzara a
l'alumne per dir-ho ja que de I'enunciat no es pot deduir i per
descomptat I'alumne no ho ha de saber.
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35. PAU 2014 - Juny - Série 3 - Exercici 2

Pregunta 2

En la pellicula de George Miller L'ali de la vida
(1992), el protagonista, en Lorenzo, és un nen
afectat per adrenoleucodistréfia (ALD). L'ALD és
una malaltia hereditaria, causada per una
mutacié d'un gen localitzat al cromosoma X, que
provoca un deteriorament progressiu i irreversible
del sistema nervios.

Els pares i els avis d'en Lorenzo estan sans. La
germana de la mare té un fill que també esta
afectat per la mateixa malaltia.

P S

1) Dibuixeu I'arbre genealdgic de la familia d'en Lorenzo, indigueu-ne els genotips i
justifiqueu el patré d'heréncia. Representeu els homes amb un quadrat i les dones
amb un cercle; deixeu en blanc les figures dels individus sans | ombregeu les dels
individus afectats per la malaltia. Indiqueu clarament la simbologia | la
nomenclatura que utilitzeu per a cadascun del al-lels. [1punt]

Simbologia { nomenclatura:
[0.2 punts] X'>X*

Nota 1: No cal que utilitzin les Netres "A" i “a”; poden fer-ne servir unes
altres, sempre gue siguin clares, I'al-lel dominant sigui en majuscula
i el recessiu en minuscula, | no portin confusions

Nota 2: també esta acceplat posar només la lletra quan el cromosoma X
porta l'al-lel recessiu. Llavors seria:
X>X* obé, X>X" atés que llavors ja queda clar que és recessiu,

Nota 3:  és possible que indiquin aqui també tots els genolips possibles i els
seus fenotips,

X% home no afectat X o X*¥“dona no afectada

XY home afectat X"X* dona afectada

O segons la forma que triin d’anomenar els al-lels

perd si no ho fan i posen la simbologia anterior correcta, igualment donarem la
maxima puntuacio, perqué no es demana explicitament que ho posin.
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Arbre genealogic | genotips

I
] ;:,%34
] 1 2 3 4
1l 1 2
. O O[]
2: X** 0 bé X% [ podem saber; no ue posin les dues
respostes: qualsevol d'elles o bé si diven que no es pol saber, sera
valorada igualment com a bona) o bé X*X
13: XY
14: X*X?
hER v
l12: X%
113: X%
l14: X*Y* (vegeu la nota)
i X7y
2: X*y

Nota 1: |La nomenclatura ha de ser coherent amb la de l'apartal anterior

Nota 2: |Si marquen els portadors d'alguna manera, no resta punts malgrat
l'enunciat no ho indica

[ﬂ 6punis] repartits segons:
(0,3 punts) per l'arbre

- (0.3 punts) per tols els genolips correctes. Per puntuar-ho, a partir
d'aquesta puntuacio maxima es descomptaran 0,05 punts per cada genotip
incorrecte o en blanc fins arribar a 0 punts. En cap cas es donaran valors
negalius. Aixé vol dir que si fan només 3 genotips bé, la puntuacis sera de
0 punts (i si no en fan cap de bé, tambe sera de 0 punts).

*(Atencio: no es penalitzara si no esmenten lindividu assenyalat amb un
asterisc, perd si descomptara si el posem malament — [14)

Patrd d'heréncia i justificacio

Es tracta d'un tipus d'heréncia recessiva lligada al sexe. A 'enunciat ja es diu
que esta al cromosoma X, per tant és lligada al sexe; | &s recessiva perqué en
cas contrari les dones 112 i |13 estarien afectades per la malaltia.

[0.2 punts] (0,1 per dir que és lligat al sexe i justificar-ho, | 0.1 per la dir gue és
recessiu i justificar-ho). Si no justifiquen, la meitat de puntuacio.

2) En cas que en Lorenzo hagués tingut un germa, quina probabilitat hi hauria que
tambe hagues estat afectat per la malaltia? | si hagués tingut una germana?
Justifiqueu les respostes. [1punt]

- En cas de tenir un germa la probabilitat seria del 50% (0,25 punts) ja que la
meitat dels ovuls produits per la mare tindrien I'al-lel causant de 'ADL [0.25
punts). O be 1/2, 0 2/4

- | en cas de tenir una germana seria del 0% (0,25 punts) perqué |'al-lel afectat es
froba en el cromosoma X | aguesta nena seria heterozigota | és un caracter

recessiu (0,25 punts).

Nota: Tambe ho poden justificar a traves de la taula de Punnet, si indiguen els
genolips que donen els genotips que demanem

XX
X | X

Y LXY <Y
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36. PAU 2014 - Juny - Série 4 - Exercici 3 (Opcié6 B)
Opcio B
Pregunta 3

La malaltia de Pompe é&s una malaltia muscular causada per una mutacié en el gen
GAA, localitzat en el cromosoma 17. Aquesta mutacio determina una deficiéncia total o
parcial de l'activitat de l'enzim a-14-glicosidasa acida, i provoca l'acumulaciéd de
glicogen dins dels lisosomes, que afecta principalment el teixit muscular.

1) Una parella que no té la malaltia de Pompe té dos fills (un nen i una nena) que si
que la tenen iun fill (nen) que no la t&. En l'arbre genealogic segient les persones
d'aqguesta familia es representen amb un cercle (en el cas de les dones) o un
quadrat (en el cas dels homes), que sén de color negre si estan afectats per la
malaltia de Pompe. [1 punt]

1 O

1 2

1@ 0

1 2 3

a) A partir de la informacic de I'arbre genealogic, justifiqueu si I'al*lel gue produeix la
mailaitia de Pompe és dominant o recessiu i si aquest gen es autosdomic o esta lligat
al sexe.

Margueu amb una creu l'opcio escollida: Dominant o / Recessiu X (0.1 punt)
Justificacia:

portadors tots dos de |'al-lel que codifica 'enzim a-1,4-glicosidasa acida defectuos.

(0,2 punts)

perqué el pare i la mare no estan afectats | tenen fills afectats, per tant han de ser

Margueu amb una creu l'opcio escollida: Autosomic X / Lligat al sexe o (0,7 punt)
Justificacio:

tenir una filla afectada

(0,2 punts)

cromosoma 17, com diu l'enunciat, també s'acceptara com a valida

perqué la filla afectada (Il 1) ha heretat un al-lel defectuds de la mare i un altre del
pare. No pot ser lligada al sexe ja que en aquest cas el pare hauria d'estar afectat per

Nota pels correclors: si algun alumne/a justifica que és autosomic perqué esta al

TOTAL subpregunta a) = 0,6 punts
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b) Determineu també el genotip de tois els membres d'aquesta familia. Indiqueu
clarament la simbologia i la nomenclatura que feu servir per a cadascun dels al-lels.

Simbologia (0,1 punt)

Resposta model:  A: no afectat/da (A: normal)
a: afectat/da (a: malaltia de Pompe)

Nota pels correctors: Es pot usar una altra lletra. Cal tenir en compte que la
mateixa lletra representa els dos al*lels: en majuscula representa I'al-lel dominant
i en minuscula l'al-lel recessiu.

Genotips: (0,3 punts)

| 1: Aa 1 2: Aa

11:aa Il 2: AA o Aa Il 3: aa

Puntuacio:

0.1 punt pel Genotip del pare (11) i de la mare (12): Aa

0,1 punt pel Genotip de la filla afectada (I11) i del fill afectat (113): aa
0.1 punt pel Genotip del fill no afectat (112): AA o Aa

TOTAL subpregunta b)= 0,4 punts

2) Quina probabilitat té el fill sa de l'arbre genealdgic anterior de ser heterozigot?
Justifigueu la resposta. [1 punt]

Resposta model.
Probabilitat que el fill sa que sigui heterozigot (Probabilitat Aa) = 2/3 (0,5 punts)

Justificacio: (0,5 punts)

Com el pare i la mare d'aquest nen son heterozigots (portadors de la malaltia), i ell
sabem que no té la malaltia de Pompe (per tant no és aa), existeixen ftres
possibilitats alternatives:

1/3 AA (hereta I'al-lel A del pare i I'al-lel A de la mare), homozigot (no portador)

1/3 Aa (hereta I'al-lel A del pare i I'al-lel a de la mare), heterozigot (portador)

1/3 Aa (hereta l'al-lel a del pare i I'al-lel A de la mare), heterozigot (portador)

Per tant la probabilitat que te el fill sa de ser heterozigot (Aa) és: 1/3+1/3=2/3
Nota pels correctors: També son justificacions correctes respostes basades en

una taula de Punneft o en el mefode dicotomic, eliminant els genctips (aa) no
possibles, perque sabem que no pateix la malaltia
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3) Les persones que pateixen la malaltia de Pompe acumulen glicogen dins dels
lisosomes de les cél-lules. [1 punt]

a) Quina de les figures segiients correspon a un fragment de glicogen? Justifiqueu la
resposta.

HoHB o, —  pw o
I I 1 1 & H/H H HOHC H
N—C—C—N—C—C R (|
Hf | | \"OH LOH
H H H OH H
Figura A
Figura B
H  HHCOCH;  CH.OH
H OH H
H H H
Hy HOH H  MHCOCH;
Figura C
CH:OH
OH
O L? .0
HO CH;, CH;OH
0.
OH OH
9] 8] O 0]
OH OH OH

Figura D

" Figura que correspon al glicogen
Lafigura D (0.7 punts)

Justificacia (0.4 punts)

Resposta model:

Es un polimer (o polisacarid) ramificat de glucosa (o a-D-glucosa o a-D-
glucopiranosa), amb enllagos: a (1,4)ia (1,6)

Puntuacio:

(0,7 punt) per dir polimer de glucosa o terme equivalent

(0,7 punt) per dir que esta ramificat

(0,2 punts) per dir els lipus d'enllag glicosidic: enllac a o bé a (1,4) i a (1,6)

TOTAL subpregunta a)= 0,5 punts
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b) Expliqueu la funcié que fa el glicogen. Anomeneu els dos tipus de cél-lules del
nostre cos on es localitza la major part del glicogen.

Funcio del glicogen: (0,25 punts)

Resposta model:
El glicogen fa la funcié de reserva energética en animals

o be

la seva hidrolisi proporciona molécules de glucosa a partir de les quals s'obté
energia.

Mom dels dos tipus de cel-lules on es localitza el glicogen: (0,25 punts)

Cél-lules musculars, o bé fibres musculars, o be mibcits i cél-lules hepatiques o bé
cel-lules del fetge o bé hepatdcits

Nota: 5/ només anomena UN dels dos tipus cel-lulars o bé només UN dels tipus
cel-lulars que esmenta és correcte, lavors (0,1 punt)
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Serie 4, Pregunta 4B

L'arsénic era anomenat pels romans “la pols de la successié” ja que alguns aspirants a

emperador 'usaven per enverinar els seus rivals.

1) La toxicitat de |'arsénic s causada per la capacitat dinhibir irreversiblement els
enzims (1) i (2) de la via i la reaccié metabdlica que es mostren en l'esquema

seqguent. [1 punt]

Piruval deshidrogenaso

2 Piruvat
R

| 2NADH 2CO;,

Glucosa

|-4-2ATP
< |
3| 20liceraldehid 3 fosfat
(43 ]
E ‘ ¥ (1) Gliceraldehid 3-fosfat deshidrogenaso
s |
< I-I- 2 NADH
-

'| = 4 ATP

| *(2)

2 Acetil-CoA

REACCIO METABOLICA B

a) Completeu el quadre seglent, referent a 'esquema:

Norm:

Localitzacid cel-lular i subcel-lular en
cel-lules eucariofes:

Via metabdlica A Glicolisi
(o glucolisi)

(0.2 punts)

Reaccid
metabolica B

| Descarboxilacio
del piruvat

Citosol o Citoplasma
(0,1 punts)

NOTA: En realitat el citoplasma
inclouria fambeé els organuls | per tant
seria una resposta massa amplia, tot |
aixo entenem que un alumne pot usar
la paraula citoplasma referint-se en
_realitat al citosol.

Matriu mitocondrial

0,1 punts per mitocondri
0,1 punis per matriu

TOTAL subpregunta a)= (0,5 punts)
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b) Les neurones només poden obtenir energia mitjangant I'oxidacid aerdbica de la
glucosa. Expliqueu raonadament quines altres vies metaboliques queden
interrompudes a les neurones com a conseqléncia de la inhibicid de I'enzim (2) per
accio de l'arsénic. Expliqueu, des del punt de vista metabdlic, per qué es produiria
la mort de la persona.

(0,5 punts)pel subapartat b)

Resposta model (amb puntuacions parcials)
La manca d’'acetil CoA aturaria el cicle de Krebs i no es generarien NADH, FADH. i

GTP.
(0.2 punts)

La manca de NADH/FADH; inhibiria |a cadena respiratoria de transport d'electrons
(o fosforilacio oxidativa) i es deixaria de generar molt ATP
(0.2 punts)

La mort es produiria per manca d'ATP, energia pel funcionament de les neurones.

(0.1 punts)
2) La distincid entre veri, farmac i, fins i tot, nutrient és subtil. [1 punt]

a) El bacteri de la fotografia és Treponema pallidum, causant de la sifilis, una malaltia
de transmissio sexual que durant la primera meitat del segle XX es tractava amb un
derivat de I'arsénic. En funcio de la morfologia que s'observa a la fotografia, quin
tipus de bacteri &és Treponema pallidum?

. R
¥
X
] FEre, '_.3

Espiroqueta (0,3 punts)
Nota: També s'admet espiril, tot i que no és el mateix.

b) Hi ha altres bacteris, com Thiobacillus ferrooxidans capagos d'oxidar I'arsénic per
obtenir el NADH i I'ATP necessaris per a fixar dioxid de carboni mitjangant el cicle
de Calvin. Com classificarieu Thiobacillus ferrooxidans en funcié de la seva font de
carboni i de la seva font d’'energia? Expliqueu raonadament la resposta.
Subpregunta b): 0,7 punts
Classificacio:

Quimioautoétrof (o quimiolitotrof autotrof o quimiclitoautatrof)

(0.2 punts)

Nota: Si un alumne ho canvia per quimiosintétic, Navors { 0,1 punts) ja que
l'enunciat especifica clarament que cal definirdo en funcié de font de carboni i
d'energia)
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Raonament (amb les puntuacions parcials indicades):

- Es autotrof perqué fixa carboni mitjangant el cicle de Calvin, és a dir, la seva
font de carboni és inorganica: dioxid de carboni.

{0.25punts)

- Es quimiotrof o quimiolitotrof perqué I'energia per fixar el carboni I'obté de
I'oxidacio de I'arsénic i no de la llum.

(0.25 punts)

NOTA: Si un alumne parla en algun cas de litotrof perd no de guimiotrof, nomeés
0,1 punts ja que l'enunciat especifica clarament que cal definir-lo en funcié de font
d'energia | de carboni | els conceptes organo | lito fan referéncia al donador
d'electrons a la cadena de citocroms. En aquest cas el bacteri és litotrof ja que
l'arsénic dona els electrons a una cadena de fransport que rendira el NADH i FATP.
Pero aixo no es demana a l'enunciat.
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37. PAU 2013 - Setembre - Série 1 - Exercici 1
Serie 1, Pregunta 1

L'asma es una malaltia causada per la inflamacio de la mucosa respiratoria dels
bronquis. Aquesta inflamacio provoca la disminucio de 'espai per on passa l'aire i
dificulta la respiracié. Els factors que fan gque una persona sigui asmatica son multiples
i intervenen components genétics | ambientals.

1. L'illa habitada més remota de la Terra és

Tristan da Cunha, al bell mig de 'Atlantic
sud. La meitat dels seus 275 habitants
pateixen asma.
Atés que l'aire de Tristan da Cunha és un
dels més nets del mén, el Dr. Zamel de la
Universitat de Toronto va sospitar que els
habitants de l'illa podien patir una forma
d'asma d'origen exclusivament genétic.
L'analisi de mostres de DNA dels illencs
va mostrar que la seva forma d'asma era
deguda a un al-lel poc frequent d'un gen localitzat al brag curt del cromosoma 11,
anomenat ESE3. [1 punt]

a) En el seglent pedigri els simbols de color negre representen persones amb
asma. Justifigueu si I'al-lel responsable de I'asma a l'illa és dominant o recessiu.

B e

Il 11;?2;

Tipus d'heréncia:
Dominant (0,25 punts)

Justificacio:
Dues possibles justificacions, qualsevol de les dues igualment correcta:

asma’,
* |ndicant els genotips dels individus: |-1: Aa; I-2: Aa; |I-2: aa
Per la preséncia d'una de les dues justificacions : (0,5 punts)

* Amb una frase com aquesta: "Perqué si fos recessiu els dos fills haurien de patir

b) Quina és la probabilitat que l'individu II-1 sigui heterozigot?
2/3 0 66% (0,25 punts)

ATENCIO: En I'enunciat no es demana explicitament la justificacio, i per fant no
£S requereix que la posin.
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2. Tota la poblacio actual de
lilla descendeix de 8
homes i 7 dones que van
arribar-hi entre 1816 |
1908. De fet a lilla nomes
hi ha 7 cognoms diferents.
Ser asmatic a Tristan da
Cunha no suposa cap
avantatge adaptatiu; en
realitat, és un problema
serios, ja que nomes
disposen d'un metge |
I'hospital més proper esta
a 7 dies en vaixell.

Com explicarieu la
freqligncia d'asmatics desmesuradament alta a Tristan da Cunha? Quin nom rep el
procés evolutiu responsable? [1 punt]

Nom del procés evolutiu:

Hi ha dues possibles respostes, ambdues igualment valides:
- Deriva génica (o genetica)

o bé

- Efecte fundador.

Per la preséncia d'un d'aquests conceptes o de tots dos: (0,4 punts)

Explicacio:

HESPOSTA MODEL (se subraillen els conceptes clau que hauria de contenir):
Com tota la poblacid prové de 15 persones, una mostra petita, per atzar alguns
d'aguests fundadors tenien la variant del gen ESE3 que provoca asma. Com
després la poblacié ha estat endogamica per causa de l'aillament, per atzar els
portadors de I'al-lel responsable de I'asma deuen haver tingut una mica més de
descendencia. Aixd en una poblacié més gran no seria significatiu perd en ser tan
petita la freqliencia de I'al-lel va pujar.

FPer la preséncia de manera explicita o implicita de dos dels tres conceples
subratilats: 0,2 punts per cadascu (0.4 punts).

Per la contextualitzacio de la resposta: 0.2 punts

TOTAL: (0,6 punts)
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3. En altres llocs, normalment les causes de 'asma son meés variades, | el principal
desencadenant de la inflamacié de les vies aéries de l'aparell respiratori s el
contacte amb un al-lergogen. El segient esquema simplificat mostra aquest procés:
[1 punt]

A

a. La part de 'esquema indicada amb |a lletra A mostra &l procés de sensibilitzacio.
Expliqueu breument en qué consisteix, i indiqueu el nom de la cél-lula 1 de
I'esquema.

Nom de la cél-lula 1:

Qualsevol de les possibilitats segiients és igualment valida:
Cél'|lula dendritica

Cél‘lula presentadora d'antigens

Macrofag.

Per qualsevol d'aquests tres noms: (0,2 punts)

Explicacio del proces:

RESPOSTA MODEL:

La cél-lula dendritica fagocita I'allergogen | presenta els seus antigens als limfocits
Th. Aquests activen els limfocits B pergué esdevinguin cél-lules plasmatiques i
segreguin anticossos tipus IgE que s'uniran a receptors de membrana del mastocit tot
sensibilitzant-lo.

Per una explicacié minima coherent (ATENCIO. no cal que aparegui el terme limfocits
Bj: (0,3 punts)
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b. La part de I'esquema indicada amb |a lletra B mostra el procés inflamatori causat
per una posterior exposicio a l'allergogen. Expligueu en qué consisteix, i
indigueu el nom de la principal substancia alliberada pel mastacit.

Substancia alliberada pel mastocit:

Histamina (0.2 punts)

Explicacio del procés:
Proposem dues possibles respostes model, igualment valides:

» Un segon contacte amb l'al*lergogen (o al-lergen) fa que la seva unio a les IgE de
superficie del mastocit provogui 'alliberament d’histamina que és un dels principals
senyals desencadenants de la inflamacio.

e La inflamacido ve provocada per l'alliberament d'histamina i altres senyals que
causaran la vasodilatacio i I'extravasacic de diferents tipus de leucécits (macréfags,
neutrdfils...) cap al teixit. En aquest cas la inflamacié de la paret bronquial
disminueix el calibre bronquial tot dificultant el pas de l'aire.

Per qualsevol de les dues respostes: (0,3 punts).

38. PAU 2013 - Juny - Série 3 - Exercici 1
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1. Utilitzant la simbologia indicada i una nomenclatura escaient, elaboreu I'arbre
genealdgic d'aquesta familia (el pare, la mare, el fill afectat i les dues bessones).
Indiqueu tambe el genotip d'aquests 5 individus | determineu el patré d'heréncia de
I'ADL. [1 punt]

= Home sa . = Home amb ADL O= Dona sana . = Dona amb ADL

Nomenclatura: [0,2 punts]

X" (o X") al-lel normal
X' —=ADL
Y —cromosoma Y

Nota: també s'acceptara qualsevol altre nomenclalura que sigui logica, no comporti
confusions de lletres i reflecteixi el fet de ser un caracter recessiu i lligat a X.

Arbre genealégic: [0,3 punts] (")

Atencio

Es possible que les dues bessones les facin sortir a partir d'una linia en forma de V
invertida. Sense considerar ara aqui qué es meés correcle, donarem per bones
ambdues possibilitats. També

s'admelra com a resposta

correcta si lI'lzan no ocupa la Pares |zan
posicio l-1 siné qualsevol de les | 1

altres dues, tot i que l'ordre que :
normalment s'utilitza és ef 1 2
cronologic.

2
[zan Germanes de I'lzan

Genotip de: [0,3 punts] (*)

Pare de I'lzan: X'Y o X* Y

Mare de I'lzan: X™X* o X" X®

lzan: X"Y

Germana 1 de I'lzan: X™X o X* x*
Germana 2 de I'lzan: X'X" o X" X*

Puntuacié: Cada errada descomptara -0,1 punts fins a exhaurir els 0,3 punts
d'aquest apartat. La nota meés baixa possible sera, per tant, de 0 punts.

Atencio:
En el cas de les germanes de I'lzan també es poden acceptar com a respostes
valides les respostes X'-, X" -0 bé X' X°, X" X°, ja que amb les dades de la noticia no
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es pot saber segur que siguin homozigotes dominants (malgrat aixd es veuria en el
diagnostic preimplantacional | per tant no serien els embrions seleccionats).

Nota: El pare no pot ser mai X° Y pergwué ['enunciat diu que els afectats moren en
edats primerenques, | per tant no podria ser pare.

Tipus d'heréncia de 'ADL:

Recessiva [0,1 punts] i lligada a X [0,1 punts] {aquest darrer punt ja surt a l'enunciat,
pero igualment cal valorar-ho perque forma part del tipus d'herencia)
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2. Les cél-lules dels malalts d'/ADL no poden degradar els acids grassos de cadena
llarga (de més de 16 atoms de carboni), els quals s'acumulen en els teixits | causen la
simptomatologia propia d'aquesta malaltia. [1 punt]

a) Indigueu quines de les biomolecules seglents (A, B, C, D, E) son:

Lipids: A, C. E [0,3 punts] un per cada lletra correcte
Acids grassos: C,E  [0,2 punts] un per cada lletra correcte

Acids grassos que no poden degradar els malalts d’ADL: C  [0,1 punts]
Biomolécula A Biomolécula B
CHOH
EH-OH
H
H
i CHa OH
oH H
H
Biomolécula C
Q
Hs Hy Hz Hg Hy Hs H Hz H3 H; Hs |
C g G c c L [ £ '+ 7 [ i ]
T e el
Hy Ha Hy Hy Ha Hs Hy Hy Ha Hy Ha
Biomolécula D Biomolécula E
CHOH
H H H HHHHHHUHH
LTI, [T Y N (N (NN (N (R N [ |
j I H-0—C—C—-C—C—C—C—C—C—C—C—H
b ooHl ] N i i e ol |
9 H HHHHHMHHH
CHOH CHOH Fa
a ) - ‘Pn
H T “H i H \Iﬂ
OISO N e
H '\JJH H lf.I|H H H

b) Per quina via metabadlica sén degradats de forma especifica els Acids grassos fins a
acetil CoA? A quin compartiment cel-lular té lloc aguest proces?

Via metabdlica especifica de degradacio dels acids grassos:

Beta-oxidacio dels acids grassos (o helix de Lynen). [0,2 punts]

Compartiment cel-lular on té lloc aquesla via metabdlica:

Mitocondris o matriu mitocondrial (Qualsevol de les dues respostes es considerara
correcta). [0,2 punts]
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3. Per curar I'lzan, a banda de seleccionar embrions sans en relacio a I'ADL, tambe
era necessari que aquests fossin immunologicament compatibles per a l'antigen
leucocitari huma (HLA, en humans equivalent al complex major d’histocopatibilitat o
MHC). Expliqueu el procés que hauria tingut lloc en el cos de I'lzan si se li haguessin
implantat cél-lules procedents d'una persona no compatible. Utilitzeu adequadament
les paraules seguents: [1 punt]

Antigens HLA, anticossos, limfocits B, limfacits T, cél-lules plasmatiques, macrofags,
cel-lules presentadores de l'antigen.

RESPOSTA MODEL:

El cos de I'lzan hauria reconegut com a alienes les cél-lules d'un donant no
compatible, fet que hauria iniciat una resposta immunologica. Els antigens HLA de la
membrana de les cél-lules de |la persona donant actuarien com antigens iniciadors de
la resposta immunitaria especifica. Les cél-lules trasplantades serien fagocitades pels
macrofags o cél-lules dendritigues que incorporarien aguests antigens comportant-se
com a cél-lules presentadores de I'antigen (CPA). Aquestes cél-lules CPA activarien
els limfacits T col-laboradors (o helpers), els quals activarien seguidament als
limfécits B, que es convertirien en cél-lules plasmatiques i comengarien a fabricar
anticossos contra les cél-lules trasplantades.

DETALL DE LA PUNTUACIO:
Funtuacio dels conceples esmentals correctament en el text explicatiu: 0,1 punts per
cada concepte | 0,3 punts per la coheréncia global del text.

Tot | que no surli especificament a la resposta model, si algun alumne/a fa referéncia
als limfocits T citoloxics es considerara també com a resposta correcta (en relacio a la
puntuacié atorgada al concepte de limfocits T).
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39. PAU 2012 - Setembre - Série 4 - Exercici 4 (Opcié6 B)
Pregunta 4B

La hipercolesterolemia familiar €s una malaltia genética autosomica que afecta els
receptors del colesterol. Aquests receptors, unes proteines situades a la membrana
plasmatica, reconeixen les lipoproteines que transporten el colesterol i les fan entrar a
l'interior de la cél-lula. El mal funcionament dels receptors comporta nivells alts de
colesterol a la sang.

El primer diagnostic de la hipercolesterolémia familiar s'obté per mitja d'una analisi
de sang. Amb una alimentacié equilibrada i si no hi ha altres factors que els modifiquin,
els nivells de colesterol en els adults poden ser els segients:

| Homes | Dones |
Homozigots per l'al lel el -1 ol 1
il |[150-250 mg-dL 75-175 mg-dL
Heterozigots 250-450 mg-dL’ | 175-400 mg-dL"’
Homozigots per l'al-lel de la i T
hipercolesterolémia famiiar _|*%0 M9"qt e

Els valors per sobre dels 250 mg- dL-1 en els homes i dels 175 mg- dL-1 en les dones
es consideren propis de la hipercolesterolémia.

1) El colesterol &s una biomolécula lipidica. [1 punf]

a) A quin grup de lipids pertany el colesterol? Escriviu una de les funcions d'aquesta
biomolécula. [0.5 punts] per aquest subapartat

“Grup de lipids:

Es un lipid del grup dels esteroides o bé Lipids insaponificables (sense
acids grassos).

Qualsevol d’'aquestes respostes és correcta [0,25 punis]

Funcid del colesterol:

Forma part de la membrana plasmatica
o bé

Es precursor en la sintesi d'esteroides.

Qualsevol d’'aguestes respostes és correcta [0,25 punts]
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b) Una dona que s'alimenta correctament i no presenta altres factors de risc es fa una
analisi de sang. Els resultats obtinguts son 2 x 10-3 g - cm—3 de colesterol. En funcié
de les dades de la taula, es pot considerar afectada per aquesta malaltia?

Si fem un canvi d'unitats, 2-10 *g-cm™ és el mateix que 200 mg-dL™"; aixo vol dir que
probablement aguesta dona és heterozigotica per aquest caracter | per tant esta
afectada per la malaltia.

Correccio:

[0, 1punt] per dir afectada per la malaltia;
[0, 1 punt] pel pas de grams a mg

[0, 1 punt] pas de cm® a dL

[0,1 punt] resultat numéric correcte

[0, 1 punt] per dir heterozigot.

TOTAL d'aquest subapartat; [0,5 punt]

2) La hipercolesterolemia familiar s deguda a la mutacié d'un gen del cromosoma 19.
Pel que fa als nivells de colesterol en la sang que es mostren en la taula anterior, quin
tipus de relacio (dominancia, codominancia o heréncia intermédia) s'esdeveé entre
I'aHel normal | el de la hipercolesterolémia familiar? Justifigueu la resposta. [1 punt]

Tipus de relacit entre els al-lels esmentats:
Heréncia intermédia

[0.4 punts]

Justificacia:

Resposta model:

El fet de que sigui heréncia intermédia es basa en qué els heterozigots presenten un
nivell de colesterol intermedi entre els dos tipus d'homozigots: els afectats per la
malaltia i els no afectats.

[0,6 punts]
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40. PAU 2012 - Juny - Série 1 - Exercici 3 (Opci6 A)
Seérie 1, Pregunta 3A

El marciment vascular del tomaquet és una patologia provocada per algunes variants
del fong Fusarium oxysporum. Una empresa que vol produir derivats del tomaquet
demana als enginyers agronoms si &s possible obtenir una varietat de tomaqueres que
sigui resistent al fong i que produeixi tomaguets de mida grossa.

Per a obtenir-la, els enginyers disposen de dues varietats de tomaquera: una es
resistent

al fong i produeix tomaquets petits, i l'altra hi és sensible | produeix tomagquets grans.
Totes dues varietats son linies pures | cada caracter és regulat per una parella
d'al-lels.

1. Per iniciar la recerca, es duen a terme una série d'encreuaments entre |les dues
varietats de tomaqueres. En la primera generacié filial, el 100 % de les tomaqueres
obtingudes son resistents al fong i produeixen tomaquets petits.

Escriviu els genotips i els fenotips de la generacio paterna i de la primera generacio
filial i justifigueu el patré d'heréncia. Indigueu clarament la simbologia utilitzada per

a cadascun dels al-lels. [1 punt]

Simbologia:
R: resistent al Fusarium T: tomaquets petits
r. sensible al Fusarium t: tomaquets grans

S'admetra qualsevol lletra que no generi ambigliitats.
La nomenclatura pot ser MAJUSCULA > minuscula; LLETRA' = LLETRA
[0,2 punts]

Genotips de la generacio paterna i els seus corresponents fenotips:

Genotips ' Fenotips
RRTT Resistent, tomaquets petits
rr'tt | Sensible, tomaquets grans
[0,15 punts] [0,15 punts]

Genotip primera generacio filial i el seu corresponent fenotip:
Genotip Fenotip

RrTt Resistent, tomaquets petits
[0,15 punts] | [0,15 punts]
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Patrd d’heréncia i justificacio:

Es tracta d'un cas de dihibridisme amb heréncia dominat ja que el 100% dels
individus de la F;, comparteixen el mateix fenotip entre si i amb un dels dos
progenitors.
[0,2 punts]

TOTAL Pregunta 1: 0,2+ 0,15+ 0,15+ 0,15+ 0,15 + 0,2 =[1 punt]

2. L'autofecundacio dels individus de la primera generacio filial origina una segona
generacio filial amb els resultats seglents:

Resultats F; Resistents Sensibles
Tomaquets petits 3841 1261
Tomaquets grans 1233 415

Calculeu la proporcio en que apareixen els diferents fenotips. [1 punt]

Calcul de les proporcions:

Resistents i tomaguets petits: 3841/415 = 9,25 (aproximadament 9)
Resistents | tomaquets grans: 1233/415 = 2,97 (aproximadament 3)
Sensibles | tomaquets petits: 1261/415 = 3,03 (aproximadament 3)
Sensibles i tomaquets grans: 415/415=1

També es possible calcular-les dividint el nombre dindividus de cada fenotip entre
el nombre total dindividus:

Resistents i tomaquets petits: 3841/6750 = 0,5690 (aproximadament 56,25%)
Resistents | tomaquets grans: 1233/6750 = 0,1826 (aproximadament 18,75%)
Sensibles i tomaquets petits: 1261/6750 = 0,1868 (aproximadament 18,75%)
Sensibles i tomaquets grans: 415/6750 = 0,6148 (aproximadament 6,25%)

10,25 punts] per cada proporcio correcta, sense tenir en compte quin dels dos
sistemes han ulilitzat per calcular-les, pero el sistema de calcul ha d'estar reflectit
(per evitar que s'hagi copiat)

149



3. Feu una taula amb els genotips derivats d'aguest encreuament i expliqueu per gué,
a partir d'aquests genotips, s'obtenen aguestes proporcions fenotipiques. [1 punt]

RT Rt rm rt
RT RRTT RRTt RrTT RrTt
Rt RRTt RRit RrTt Rrit
rT RrTT RrTt rTT it
rt RrTt Rrtt Tt rrit

Resistents i tomaquets petits: RRTT, RRTt, RrTT, RrTt, RRTt, RrTt, RrTT, RrTt, Rr Tt =
9/16

Resistents | tomaquets grans: RRtt, Rrit, Rrit = 3/16
Sensibles i tomaquets petits: rrTT, rrTt, Tt = 3/16
Sensibles | tomaquets grans: rrtt = 1/16

Tal com s'aprecia a la taula de Punnett, les proporcions fenotipiques esperades
s'ajusten a les obtingudes.

Puntuacio
[0.4 punts] per fer la taula de Punnet correctament

[0,3 punts] per calcular correctament les freqiiéncies fenotipiques esperades
[0.3 punts] per relacionar les fregliencies fenolipiques esperades amb les
obtingudes a partir de les dades de l'experiment

TOTAL pregunta 3 = [1 puni]
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41. PAU 2011 - - Serie 1 - Exercici 1
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42. PAU 2010 - Setembre - Série 2 - Exercici 2
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43. PAU 2010 - Juny - Série 1 - Exercici 2
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44. PAU 2010 - Juny - Série 4 - Exercici 2
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(0,5 punts per aquesia sobpregunta)

Arbre model:

= .
L
1A % 12: X2 Y I3: XA X 14: XY
1: XA %2 n2: X2y
i x*y
Puntuacio:

- per fer l'arbre correctament i pintar be els simbols: 0,2 punis
- per escriure els genotips correctament: 0,3 punts (0,05 punts per cada genotip, | en

deixem un de “cortesia’, perque n'hi ha 7).

b) En el cas gue tinguin un altre fill o una filla, calculeu les probabilitats seglents:

(0,5 punts totals per aquesta subpregunta)

Probabilitat de tenir una nena amb
la sindrome d'Alport

Probabilitat de tenir un nen amb la
sindrome d'Alport

P (nena amb la sindrome) = 0

(0, 25 punts)

P (nen amb la sindrome) = 4

(0,25 punts)

Atencig, en la subpregunta b) caldria introduir els calculs, perdo no ho demanem
explicitament, i com que és senzill, és possible que ho hagin fet mentalment. Tampoc
demanem explicitament el raonament. Per tant, si no ho inclouen no descontarem punts.
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45. PAU 2009 - Setembre - Série 1 - Exercici 4 (Opcié A)
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46. PAU 2009 - Juny - Série 3 - Exercici 1
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47. PAU 2009 - Juny - Série 3 - Exercici 4 (Opcio A)
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suf
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48. PAU 2009 - Juny - Série 4 - Exercici 3 (Opci6 A)
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49. PAU 2009 - Juny - Série 4 - Exercici 3 (Opcié6 B)
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50. PAU 2009 - Juny - Série 4 - Exercici 4 (Opci6 B)
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51. PAU 2008 - Setembre - Série 4 - Exercici 1
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Nom del cicle:
Gametes (N )
&/ \ZFecundacm
Zigot (2n)
haplont o haploide
MNom del cicle:
Gémetes {n )
¢Fe¢undac|¢
Zigot (2n) diplont o diploide
Esporofit (2n ) Nom del cicle:
Zigot (a2n} l
7\ Tpecundam diplohaplont o diplohaploide
Espores (n o haplodiplont ¢ haplodiploide
GamEtEU
Gametofit (n

En total han d'escriure 15 items. Els errors no descompten pas.

La M ha d'estar situada en tots els casos al final de la fletxa gruixuda, pero se sera
lleugerament flexible en quan a la seva localitzacio, sempre i quan es trobi propera al final de
la fletxa gruixuda.

(0,07 per cada item encertat (n, 2n, haplont, M, ...); 0,07 x 15 = 1]
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53. PAU 2008 - Juny - Série 2 - Exercici 4 (Opci6 B)
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54. PAU 2008 - Juny - Série 5 - Exercici 3 (Opcio A)

e = 3 < géﬁg*fﬁ SHisiEEasE
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b) Quin és el patro d’heréncia d'aquest caracter? Expliqgueu-ho raonadament.

Lligat al sexe, dominant.

Lligat al sexe: s'observa que el cromosoma Y no és portador del locus per als al-lels d'aguest
gen. Del primer encreuament, amb un pare amb ulls Negres (vermells) el 100% de les filles
mostren els ulls negres, perd cap fill mascle té els ulls negres. Aquest fet respon clarament a
una herencia lligada al sexe i es compatible amb els resultats obtinguts a la F2.

Dominant: Les femelles obtingudes a la F1 nomes disposen d'un al-lel amb informacic per
als ulls negres (vermells); tot i aixo tenen els ulls negres (vermells), Aquest fet és propi del
caracter dominant d'aquest al-lel.”

[0,8 punts, dels quals 0,4 punts per dir que és lligat al sexe i explicar-ho correctament,
i 0,4 punts més per dir que és dominant | explicar-ho correctament]

3) [1 punt] Segons el patré d’heréncia que heu determinat, calculeu les frequéncies
genotipiques i fenotipiques que podem esperar de la descendéncia (F1) de I'encreuament
seglent:

XX XY

XtX Xy
Tots els mascles amb ulls negres (vermells): 100% ulls negres (vermells), 100% (X™ Y)
Tots les femelles amb ulls negres (vermells): 100% ulls negres (vermells), 100% (X" X)
[0,4 punts si ho expressen no més en paraules "tots els mascles ...", i 1 punt si a més

a més inclouen les freqglieéncies expressades en % o en tant per 1, que és el que es
demana]
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55. PAU 2007 - Setembre - Série 3 - Exercici 1
Pregunta 1

En l'especie humana les cel-lules dels ovaris que experimenten el proces de l'ovogenesi (formacio
d'dvuls) mostren variacions en el contingut de DNA al llarg de les diverses fases del procés.

La figura 1 mostra les variacions en la guantitat de DMNA al llarg de I'ovogenesi. La taula 1
relaciona la quantitat de DNA que conté una cél-lula amb el nombre de dotacions
cromosomiques que presenta.

Figura 1. Variacions en la quantilat de DNA cel-lular al llarg de l'ovogénesi

Chuannitat de DINA
(picograms per cellla)

16 =

14 iy PaE

12 =

10 ==

: : r A Temps
A B C D ifases del proces)

Taula 1 Relacio entre la quantitat de DNA i el numero de dotacions cromosomiques

_ Quantitat de DNA o HEEGI
{picograms peg:jcel-}ula 10 e
3,65 n
T 2n

1) (1 punt) En cbservar el grafic i la taula, un alumne de batxillerat ha afirmat:

“En el grafic es pot identificar el procés de divisio cel-lular anomenat meiosi."”

Discutiu la validesa d'aquesta afirmacié a partir de les informacions que subministren el grafici la
taula.

Demanarem un raocnament similar al seglent.
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56. PAU 2007 - Juny - Série 1 - Exercici 4 (Opci6 B)
Pregunta B4

La malaltia de Von Hippel-Lindau provoca un creixement anormal dels vasos sanguinis, la gual cosa
pot comportar problemes de retina o I'aparicié de diversos tumors.

La familia representada en 'arbre genealdgic segiient presenta casos d'aguesta malaltia, marcats en
negre:

| " e

(O—

1.- (1 punt) !um es el patro d lf;eréncia (dominant / recessiu — autosomic / ligat al sexe) de la malaltia
de Von Hippel-Lindau? Justifiqueu-ho a partir de I'arbre genealogic

El patré d'heréncia és autosomic-dominant. Es dominant doncs veiem que la parella de la
generacio | esta afectada i, en canvi, te fills afectals | no afectats; aixo significa que son helerozigotics
i, per tant, fallel que s'associa a la malallia ha de ser dominant. Es autosomic: la presencia de tres
dones afectades fa ens indica que es dificil gue siguf ligat al sexe, al cromosoma X. 5i fos lligat al
sexe dominant no podriem explicar el fenolip de /I-3 (seria helerozigotica perd estaria afectada, | si fos
lligat al sexe recessiu igualment -3 estaria afectada per la malaltia.

2.~ (1 punt)
"En una persona sana, l'al-lel normal s'expressa en una proteina gue evita |'excessiva proliferacio
cellular”

a) Considerant la funcid normal d'aquest gen, raoneu per gué aquests malalts pateixen més tumors
que altres persones. Quin procés cel-lular s'hi veu afectat?

Els malalts de Von Hippel-Lindau tenen I'al-lel afectal i aixé comportara que certes cél-lules proliferin
en exces, produint-se un creixement anormal del teixit, un tumor. El procés afectat ha de ser la
mitosi: “possiblement l'al-lel "normal” conte la informacio per una proteina que inhibeix les mitosis, de
forma que si no hi ha suficient expressio d'aquesta proteina (o si es defectuosa) el proces cellular
mitotic es produira per scbre de 'habitual en certes cel-lules de les persones afectades.

("No és exigible que contestin amb aquesta precisid.)

b) Esmenteu quines cellules del sistema immunitari intervenen contra les cellules tumorals
(cancerigenes).

El sistema immunitari té uns tipus cel-lulars (leucocits) especialitzats en detectar cél-lules que tenen
desregulat el seu cicle cellular i que es divideixen sense control: sén, sobretot les cél-lules nK
(semblants a limfocits T perd sense especificitat) | també cél-lules 'T citotéxiques” que poden destruir
la cél-lula afectada,

Un dels procesos gue intervenen es denomina fagocitosi. També podria esmentar-se 'apoptosi.
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57. PAU 2007 - Juny - Série 2 - Exercici 2
PREGUNTA 2

Algunes espécies de plantes presenten dimorfisme en relacio a la preséncia de taques a les fulles:
uns exemplars tenen fulles sense taques | d'alires tenen les fulles amb tagues més o menys grans,

Es va autofecundar una planta amb taques a les fulles. El dibuix mostra una fulla representant
de cadascun dels descendents,

W* e QL @
‘&‘i"@*w A
CEEHEITE ¢ ¥
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1.(1 punt)
Proposeu un patrd d'heréncia que expliqui aguests resultats. Indiqueu els significats de tots els

simbols gue feu servir, el genotips de la planta original, tots els genotipus possibles dels descendents
i els fenotipus corresponents.

La pregunta exigeix gue l'alumnat faci un recompte dels dos tipus de fulles presents entre la
descendéncia.

- sense taques: 14/54=0.259 (~0,25, és a dir 25%)

- amb taques: 40/54=0.740 (~0,75, és a dir 75%)

Un patré d'heréncia que expliqués aquests resultats seria el segiient:
Heréncia autosémica dominant
- allel amb taques, T
- al-lel sense taques, t
(T=1} (l'al-lel T domina sobre 'al-lel t)

Tt X Tt

amb taques amb taques

i t
i & TT Tt
t Tt it
1/4TT

amb taques 34 (0.75 - 75%)

12 Tt
1/4 tt SCNSETaques  1/4(0,25 - 25%)

2. (1 punt)
Volem conéixer el genotips d'una de les plantes amb tagques del dibuix. Quin encreuament farieu?
Expliqueu-ho.

L'encreuament amb I'homozigot recessiu permet discriminar el genotipus. En cas que tota la
descendéncia tingui tagues a les fulles, la planta amb taques &s homozigdtica per a I'al-lel dominat
(TT). Si entre la descendéncia hi ha individus sense taques a les fulles, llavors la planta és
heterozigdtica.
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58. PAU 2007 - Juny - Série 2 - Exercici 3 (Opcio B)
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1. Creus que els resultats representats en el grafic poden ajudar a resoldre el problema gue es
volia investigar? Explica-ho.

Hi ha una clara diferéncia entre I'evolucio de les ciclines i de la resta de proteines. Mentre gue |a
quantitat d'aftres proteines és manté constant a les cél-lules del cultiu, s'observa una clara variacio pel
gue fa a la guantitat de ciclines. El patré de variacio de la quantitat de ciclines es repetitiu i coincideix
amb un augment gradual durant la interfase i part de |la mitosi per caure sobtadament en el moment
de la divisid cel-lular. Si mas no, es pot afirmar que hi ha relacid entre la quantitat de ciclines | la
divisia cel-lular en el cultiu.

2. Com pots observar al grafic, en el cicle cellular de les céllules musculars humanes les
mitosis s'alternen amb les interfases. Seria possible que en aguest cultiu aparegués una
meiosi? Explica-ho.

Les céllules musculars, com toles les céllules somatiques de l'organisme huma, no experimenten
meiosi, procés de divisio cellular que esdevé Unicament a la formacid de les cél-lules germinals

3. Al llarg de quin procés bioldgic dels humans es produeix la meiosi? Explica la importancia de
la meiosi en el context d'aquest procés.

La meiosi es du a terme en les gametogénesis (formacio d'ovuls | espermatozoides). Aquest procés fa
possible la reduccio del nombre de cromosomes a la meitat, procés necessari per tal d'assegurar el
manteniment del nombre de cromosomes de |'espécie | que es rastaurara en el moment de la
fecundacio guan es produeixi la fusid dels nuclis cellulars procedents dels gametes.

A banda, | degut als processos d'intercanvi de fragments cromosomics que es produeix mentre
s'efectua I'aparellament de cromosomes homaolegs en els primers moments de la meiosi, els gametes
resultants mostren unes combinacions genétiques inédites i diferents, fet que col-labora a la creacio
de diversitat genética.
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59. PAU 2006 - Setembre - Série 4 - Exercici 1
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60. PAU 2006 - Setembre - Série 4 - Exercici 3 (Opci6 B)

Solucié no disponible: la pauta oficial no la inclou o no s'ha pogut localitzar.

61. PAU 2006 - Setembre - Série 4 - Exercici 4 (Opci6 A)

Solucié no disponible: la pauta oficial no la inclou o no s'ha pogut localitzar.
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62. PAU 2006 - Juny - Série 1 - Exercici 1
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64. PAU 2005 - Setembre - Série 3 - Exercici 2
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65. PAU 2005 - Juny - Série 1 - Exercici 3 (Opcié6 B)
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66. PAU 2005 - Juny - Série 1 - Exercici 4 (Opci6 A)
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67. PAU 2005 - Juny - Série 4 - Exercici 4 (Opci6 A)
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68. PAU 2005 - Juny - Série 4 - Exercici 4 (Opcié6 B)
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69. PAU 2004 - Setembre - Série 5 - Exercici 2
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70. PAU 2004 - Setembre - Série 5 - Exercici 4 (Opci6 A)
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71. PAU 2004 - Juny - Série 1 - Exercici 2

208



72. PAU 2004 - Juny - Série 1 - Exercici 2 (Pla antic)
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74. PAU 2004 - Juny - Série 3 - Exercici 1
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75. PAU 2004 - Juny - Série 3 - Exercici 4 (Opcio B)
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76. PAU 2003 - Setembre - Série 3 - Exercici 3 (Opci6 A)
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77. PAU 2003 - Juny - Série 2 - Exercici 2 (Opci6 B)
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78. PAU 2003 - Juny - Série 2 - Exercici 3 (Opci6 A)
Exercici 3a

1)
En la seva explicacié I'alumnat haura d'esmentar que en I'anafase es produeix el

desplagament de les cromatides en direccio als pols de la cel-lula.

2a)
La diferenciacio, el procés de formacid dels diversos teixits, no depén ni del nombre

de cromosomes ni de la quantitat ni del tipus d'informacié que tenen les cél-lules, sind
de la informacio que s'expressa en cada un dels diferents tipus de cel-lules.
S'acceptara que 'alumnat, amb les seves propies paraules, es refereixi a que en
cadascun dels diferents tipus cel-lulars s'expressen gens diferents (es diferent
cromatina que és funcional). No es tracta de processos de mutacié o recombinacio
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79. PAU 2003 - Juny - Série 2 - Exercici 4 (Opci6 A)

i

Egﬁ o=

217



80. PAU 2003 - Juny - Série 5 - Exercici 1
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81. PAU 2002 - Setembre - Série 1 - Exercici 1

““’Wlllr

ﬂ;l,.n
il

d
|

“ml

3a) (0.5 punis) La probabilitat és %4.

3b) (0,5 punts )L home 11-1 és 1.

- 5i la dona és homocigotica LL, tots els fills seran normals heterocigots.

- Si la dona és heterocigitica LI, la probabilitat de que cada fill de la parella sigui
normal, no afectat per la malaltia, és de Y%, perd per a cada un d'ells les
probabilitats son independents; per tant, els cinc fills poden ser tots normals, tot i
que la probabilitat d’aquest cas sigui baixa.

- Sila dona és homocigotica recesiva (Il), no poden tenir fills normals.

L alumne ha de respondre que siés possible 1 argumentar com 2 minim ¢l primer cas.
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82. PAU 2002 - Juny - Série 2 - Exercici 3 (Opcié6 B)
Exercici 3b

L'exercici avalua coneixements sobre genética. A partir de l'article s'haura d'identificar el
patrd d'heréncia de la fibrosi cistica. Tot seguit s'elaborara un pedigri a partir d'unes dades
familiars concretes i per Gltim s'explicara |la inconveniéncia de la consanguinitat.

1) Es el cas C. El fet que sigui necessari que el pare i la mare siguin portadors exclou
I'heréncia lligada al sexe i indica que per patir la malaltia haura de donar-se homozigosi (ja
que com diu el text la transmeten conjuntament).

O
Genotipus:

Pare i mare: Ff:
fill afectat: ff;
filles: FF

2)

5 o

3) En el cas d'alteracions o malalties que es transmeten per al-lels recessius és més
probable obtenir descendents homozigotics (i per tant afectats) quan hi ha encreuaments
consanguinis, per aixd no és convenient | a la major part d'espécies s'evita d'una manera
natural.
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83. PAU 2001 - Setembre - Série 4 - Exercici 2 (Opcié6 B)
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84. PAU 2001 - Setembre - Série 4 - Exercici 4 (Opci6 A)
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85. PAU 2001 - Juny - Série 2 - Exercici 2 (Opci6 A)
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86. PAU 2001 - Juny - Série 2 - Exercici 4 (Opcié6 B)
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87. PAU 2001 - Juny - Série 5 - Exercici 2 (Opci6 A)
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88. PAU 2001 - Juny - Série 5 - Exercici 4 (Opcié6 B)
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89. PAU 2000 - Setembre - Série 2 - Exercici 2 (Opci6 A)
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90. PAU 2000 - Setembre - Série 2 - Exercici 2 (Opcié6 B)
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91. PAU 2000 - Setembre - Série 6 - Exercici 3 (Opci6 A)
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92. PAU 2000 - Juny - Série 1 - Exercici 1

i
:rl: Il
I
i

LlLLJi

il
:
|'||:.I
i

I.1 II|1|
|

:

I
PE

229



