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Forord

Jag ar ingen genetiker eller ens expert i amnet, men eftersom jag har
markt att jag anda tack vare ett valdigt stort intresse kan mer &n manga
andra som har som hobby att féda upp djur, och att intresset for att
lara sig ar stort, har jag bestamt mig for att gora detta hafte om
grundlaggande genetik. Forhoppningsvis kan det gora att en och annan
tiooring trillar ner pa lasaren och kanske ocksa inspirera till vidare
studier i amnet, for det ar faktiskt sa att det ar mycket roligare om man
har en chans att forutsaga i alla fall nagot om vilka egenskaper
avkomman till ett visst avelspar kommer att fa. Allt kan vi ju inte
forutsdga, och det kommer heller aldrig nagon att kunna, vilket val ar
tur. En del av fascinationen med uppfodning ar ju just att det ar sa
spannande att se resultatet av sina anstrangningar att hitta par som
passar for varandral

Jag har alltid fott upp diverse djur. Det borjade nar jag var 11 ar med
kaniner och marsvin och har fortsatt med de flesta smadjur samt
hundar och katter och till och med ett f6l. Jag kan exakt sdga néar jag
bestamde mig for att [ara mig mer om genetik. Det var en sommardag
nar jag var 14 ar. Jag hade lyckats fa tag pa en bla (stalgra) kanin.
Henne parade jag med en viltgul hane. Bada hade flera olika farger i
stamtavlan. Nu skulle jag fa en rolig kaninkull med olika farger i!
Kaninhonan fick 7 ungar. Alla viltgra...

Nu kan jag tala om vad det berodde pa. Hanen hade genotypen
A-bbC-DDGG och honan A-BBC-ddgg vilket innebar att alla ungarna
fick genotypen A-BbC-DdGg och alltsa blev viltgra.

Hangde ni med? Om inte hoppas jag att det klarnar medan ni laser.
Mycket ngje!

LinkOping i januari 1999
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Kromosomer

Djur och vaxter har i varje cellkadrna ett visst antal kromosomer som ar
specifikt for arten. En méanniska har 46 kromosomer, hundar 78,
myggor 6 och guldfiskar 94. Vissa sorters ormbunkar har a&nda upp till
1200 kromosomer.

Det ar i kromosomerna som generna (arvsanlagen) finns.

Spermier och agg ar enskilda celler med hélften av det normala antalet
kromosomer. Dessa celler kallas haploida (enkla). Da befruktning ager
rum och konscellerna forenas bildas ater en diploid (dubbel) cell som
har det for arten specifika antalet kromosomer.

Kromosomerna finns i cellerna. Varje kromosom innehaller en
molekyl av DNA. En gen &r en kortare del av DNA-molekylen. Varje
kromosom innehaller alltsa manga gener.

DNA (deoxiribonukleinsyra)

DNA liknar en spiralvriden repstege. | DNA ingar fyra olika
kvavebaser, ndmligen adenin (A), tymin (T), guanin (G) och cytosin
(C). Varje DNA-brygga (stegen i repstegen!) bestar av antingen
adenin och tymin (A-T) eller guanin och cytosin )

(G-C). Den ordning som basparen A-T och G-C ﬁ“
sitter i kallas genens bassekvens. Bassekvensen f
innehaller all den information som behévs for att -r::;h
levande individer ska kunna byggas upp av enkla 7
kemiska a&mnen. ,,- "=

DNA kan kopiera sig sjalv. Detta kallas DNA— 22
replikation. Det gar till sa att de bada strangarnal A '._-j SN
DNA, som var fér sig har den information som & 57
behovs for att skapa dess komplementstrang, detar i
sig. Tva exakta kopior av DNA bildas da.

W

Exempel 1:

| praktiken &r det dock betydligt mer komplicerat DNA-replikation
och &nnu inte helt utforskat.
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Mutationer

Mutationer uppkommer genom felkopiering vid DNA-replikationen.
Felkopieringens lage och art ar avgorande for hur stor forandringen pa
individen blir. Bortfall eller tillskott av ett helt baspar i DNA-
strukturen ger i allmanhet ett stort handikapp och resulterar oftast i
tidigt missfall.

Nagra defekter som ar exempel pa tamligen sma forandringar i
arvsmassan ar albinism eller ovantad o6gonfarg hos djur och
manniskor.

Mutationer som intraffar i kroppscellerna gar inte i arv, men det gor
daremot mutationer som intraffar i kdnscellerna.

Bland annat joniserande stralning (till exempel rontgenstralning),

vissa kemiska amnen och solens ultravioletta stralning har visat sig
vara mutagen, det vill sdga 6kar antalet mutationer. Detta har man
utnyttjat bland annat inom vaxtforadlingen. En vaxt som man med

framgang har mutationsforadlat i Sverige ar korn.

Gregor Mendel

Gregor Mendel levde mellan ar 1822 och 1884. Han var
augustinermunk i Briinn i Osterrike (numer Brno i Tjeckien).

Pa sin fritid odlade Mendel artor i klostertradgarden. Han studerade
sina artor noga och upptackte att det fanns hoga och laga plantor,
plantor med runda artor och plantor med kndliga. Det fanns grona
artor och gula, gra froskal och vita, vita blommor och réda och sa
vidare. Nedarvningen av dessa egenskaper fascinerade Mendel, sa han
borjade leta efter nagra lagar som nedarvningen foljde.
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Mendels metod

Eftersom artblommor har bade hanliga och honliga organ sa befruktar
de normalt sig sjalva. For att forhindra detta och for att kunna planera
"aveln” var Mendel alltsa tvungen att klippa av standarna innan de
hunnit mogna. Sedan strodde han pollen fran en utvald "fadersplanta”
pa "moderplantans” marke. For att inte &ven annat pollen skulle kunna
befrukta moderplantan knét han till sist pasar éver blommorna.

Monohybrid klyvning (mendelklyvning)

Mendels forsta stora resultat blev upptackten av dominans. Han
upptackte att da han korsade en hog och en lag planta blev avkomman
inte medelh6g som vantat utan alla plantorna blev hdga. Mendel drog
da slutsatsen att hog planta hos artor ar dominant éver lag planta.
Anlaget for lag planta kallade han for recessivt. Man brukar da man
skriver anvanda stor bokstav for dominanta anlag och liten bokstav for
recessiva anlag.

Da Mendel hade gjort ytterligare experiment upptackte han att det
alltid fanns ett dominant och ett recessivt anlag.

Nar Mendel lat de heterozygota (hetero = olika; plantor med olika

anlag; Aa. Motsatsen ar homozygot = lika anlag; AA eller aa) som han
fatt da han korsade en hog och en lag planta sjalvbefrukta sig, blev
cirka ¥ av avkomman lag och resten hdg. Detta tolkade Mendel som
att det finns nagonting i pollen och 4gg som bestammer plantornas
hojd. Han kallade dessa anlag for gener.

Gener kan vara av tva olika sorter. Dessa tva sorter kallas for alleler.
Den ena allelen, A, star i detta fall fér hog planta som &ar dominant,
och den andra, a, star for 1ag planta som &r recessiv.

Eftersom det finns en hojdgen i varje pollenkorn och dgg sa maste det
finnas tva i varje planta. En planta kan ha tva lika eller tva olika alleler
avseende ett visst anlag. Eftersom allelen A ar dominant éver a blir en
planta med kombinationen Aa hog. Den bar dock pa anlag for
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lagvaxthet och kan vid sjalvbefruktning fa lagvaxt avkomma. Detta
bevisar att de bada allelerna inte sammansmalter vid befruktning utan
ater kan skiljas i nasta generation.

Om en AA befruktas av en AA far varje pollenkorn en kopia av
genen, det vill saga ett A. Da a fran fadersplantan sammansmalter med
A fran moderplantan far man en avkomma med genuppséttningen AA,
liksom foraldrarna. Pa samma sétt kan tva aa-plantor endast fa aa-
avkomma.

Detta kan ocksa illustreras i ett rutschema dar den vagrata raden med
tjocka bokstaver betecknar modern och den lodrata fadern.

¢ ¢
A TA ~Nlala
AA AA aa aa
A | (hog) | (hog) a | g | oag)
AA AA aa aa
A | toy) | (og) a | g | cag)
Exempel 2 Exempel 3

| exempel 1 ser vi att tvd homozygot dominanta foraldrar endast kan
fa avkomma som har samma genuppséttning som de sjalva. Det
samma galler, som exempel 2 visar, d&ven homozygot recessiva
foraldrar.

Klyvningstalet, det vill saga talférhallandet mellan de utkluvna
typernas utseende, ar har 4.0, eftersom alla ju ar lika.

DA Mendel korsade en planta med genuppsattningen AA med en
planta som hade genuppséattningen aa, fick samtliga avkommor
genuppsattningen Aa. Dessa plantor var htéga, men bar pa anlag for
lAgvéaxthet. Om vi gor ett rutschema Over dessa plantors avkomma vid
sjalvbefruktning ser vi att resultatet bor bli det som Mendel fick fram;
tre héga plantor och en lag.
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¢
1Al a

AAA Aa
hég | hog

Aa aa
d hog| lag
Exempel 4

Klyvningstalet blir da man korsar Aa med Aa 3:1, men av de héga
plantorna har 2/3 genuppsattningen Aa och 1/3 AA. Vilka plantor som
ar AA respektive Aa kan man inte veta utan att korsa plantorna med
andra plantor med kand genuppsattning, till exempel aa. Blir da nagon
avkomma aa, det vill sdga lag, sa vet man att plantan var heterozygot.
Denna metod kallas aterkorsning. Inom husdjursaveln talar man
istallet om kontrollparningar.

Dihybrid klyvning

Dihybrid klyvning innebar att man tar hansyn till tva anlag pa en
gang. Ett exempel pa dihybrid klyvning &r korsningen mellan en hog
artplanta med runda artor och en lag planta med knéliga artor.

Om man anvander bokstaven R for artformen blir allelen for runda
artor R och allelen for kndéliga artor r.

Vid korsning av en dubbelt homozygot hég planta med runda artor

(AARR) och en dubbelt homozygot lag planta men knéliga artor (aarr)

far man enbart dubbelt heterozygota héga plantor med runda artor
(AaRr). Da dessa dubbelt heterozygota plantor far befrukta sig sjalva
bér man fa resultat enligt rutschemat fa nasta sida.
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s N |AR| Ar jaR | ar

AR AARR | AARr AaRR AaRr
hog hog hog hog
runda runda runda runda

AARr AArTr AaRr Aarr
Ar hog hog hdg hog
runda kndliga runda knoliga

AaRR AaRr aaRR aaRr
aR

hég hdg lag lag
runda runda runda runda
AaRr Aarr aaRr aarr
a.r hog hog lag lag
runda kndliga runda knoliga
Exempel 5

Klyvningstalet ar 9:3:3:1

Det vill saga: 1 AARR
2 AaRR 9 ho6ga, runda
2 AARr
4 AaRr

1 AArr 3 hdga, knéliga
2 Aarr

1 aaRR 3laga, runda
2 aaRr

1aarr  11ag, knélig
Detta var ocksa det resultat som Mendel fick och han drog av detta

slutsatsen att anlagen fordelas oberoende av varandra (i varje fall hos
Mendels artor!).
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Polyhybrid klyvning

P& motsvarande satt kan man gora ett rutschema om man har tre eller
fler anlag att ta hansyn till. Detta kallas for polyhybrid Kklyvning.
Antalet rutor liksom antalet kombinationsmaojligheter blir da givetvis
betydligt storre.

Intermediar klyvning

Klyvningen kallas intermediar om de bada allelerna ar lika starka och
alltsa inte dominanta respektive recessiva i forhallande till varandra.
Hos underblomman (mirabilis) till exempel finns det réda blommor

(AA) och vita blommor (aa). Da dessa korsas blir avkomman rosa
(Aa). Korsar man tva rosa blommor far man tillbaka de roda

blommorna igen; ¥ av varje. Halften av avkomman till rosa blommor
blir dock rosa. Detta kan illustreras i ett rutschema dar klyvningstalet
ar1:2:1

¢
A a
AA Aa
A rod | rosa
Aa aa
a rosa | vit
Exempel 6

Genotyp och fenotyp

Genotypen ar en individs arvsanlag. Genotypen for en hog artplanta
med runda &artor kan alltsd vara AARR, AARr, AaRR eller AaRr.
Fenotypen ar resultatet av genotypen och miljon. Exempel pa
fenotypiska egenskaper ar solbranna och fetma.
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Samverkande (komplementéara) gener

Ibland maste tva eller flera gener samverka for att en viss egenskap
ska komma fram. Ett exempel ar vita luktartor, som ibland kan ge
upphov till réda blommor. Detta beror pa att luktartor kan vara vita pa
grund av det dominanta anlaget C eller pa grund av det likaledes
dominanta anlaget R. Om C och R finns i samma planta (samverkar)
blir dock blomman rod. Om man korsar tva rdoda heterozygota
blommor far man féljande teoretiska resultat:

on CR|Cr |cR |cr

CCRR | CCRr | CcRR | CcRr

C R rod rod réd réd

CCRr CCrr CcRr Ccrr
Cr | rd | vit rod | vit

CcRR CcRr ccRR ccRR

CR | rd | rod vit vit

CcRr Ccrr ccRr ccrr
Cr rod vit vit vit
Exempel 7

Klyvningstalet ar 9:7

Konsbestamning

Hos manniskan liksom hos de flesta djurarter ar konskromosomerna
av typen XX (honligt kén) och XY (hanligt kon). X-kromosomen ar
en medelstor kromosom som ar rik pa gener. De anlag som finns i X-
kromosomen kallas for konsbundna anlag. Y-kromosomen é&r liten och
innehaller troligen bara de gener som bestammer hanligt kon.
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Hos faglar, fjarilar och vissa fiskarter har istallet honorna
kromosomuppsattningen XY och hanarna XX. Hanar av grashoppor
betecknas XO eftersom y-kromosomen helt saknas.

Koénsbundet arv

Exempel pa egenskaper som arvs konsbundet hos méanniskan ar rod-
gron fargblindhet, en form av blodarsjuka och olika typer av
muskeldystrofier (sjukdomar da musklerna fortvinar). Dessa defekter
beror pa en recessiv gen som ar belagen i X-kromosomen. Kvinnor
drabbas séllan av dessa akommor eftersom de har den dominanta
friska genen i sin andra X-kromosom.

Koénsbundna egenskaper kan endast arvas fran en frisk men
anlagsbarande moder till hennes barn eller fran far till dotter.

Kvinnor kan endast drabbas av kdnsbundna defekter om det defekt
recessiva anlaget i homozygot form. | Sverige ar cirka 7-8% av
mannen blodarsjuka, men bara 0,5% av kvinnorna.

Konsbegransade egenskaper

Konsbegransade egenskaper kan till skillnad fran konsbundna

egenskaper endast komma till uttryck hos det ena konet, trots att det
kan arvas fran bada foraldrarna. Nagra exempel pa konsbegransade
egenskaper ar kors mjolkproduktion, hoénors varpegenskaper och

formen pa hjorthanars horn.

Dddliga (letala) mutationer
Ddodliga gener finns bade i dominant och recessiv form. De dominanta

ar i egentlig mening inte arftiga eftersom de redan i heterozygot
uppsattning gor sina barare livsodugliga.
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Recessiva letalgener kan daremot féras vidare av friska anlagsbarare.
Endast den avkomma som arver letalgenen fran bada foraldrarna och
blir homozygot (aa) dor.

Redan tidigt fann man avvikelser fran de mendelska klyvningstalen.
Dessa avvikelser visade sig bero pa letalitet.

En stam gula moss gav, da de korsades inbordes, 2/3 gula ungar och
1/3 svarta. Det visade sig omdjligt att "avla bort” dessa svarta inslag
och f& en renavlad gul stam. Forklaringen visade sig vara att den gula
fargen beror pa den dominanta effekten av en letal recessiv gen. Detta
innebéar att alla gula moss ar heterozygota, och vid korsning mellan tva
gula moss blir resultatet foljande:

¥

~N A a
AA Aa

A letal | gul
Aa aa

a gul | svart
Exempel 8

Klyvningstalet blir 3:1, men eftersom den homozygot dominanta
ungen dor redan pa fosterstadiet blir proportionen fodda ungar 2/3
gula och 1/3 svarta. Detta ar alltsa en dominant letal gen, men for att
komma till uttryck maste den vara homozygot.

Om en recessiv letalgen ar konsbunden kan den endast féras vidare av
honor som ar symtomfria barare av genen. Om genen har dodlig
verkan redan pa fosterstadiet féds dubbelt sd manga honor som hanar.
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Arftliga sjukdomar och defekter

De sjukdomar och defekter som tas upp héar styrs av anlag |
autosomerna som ar alla kromosomer utom konskromosomerna.

Dominant nedarvda sjukdomar

Man kanner till cirka 800 sjukdomar och defekter som arvs autosomalt

och dominant hos méanniskan. Eftersom den som bar pa ett dominant
sjukdomsanlag néastan alltid ar heterozygot arvs anlagen av halften av
avkomman. Ibland kan dominanta anlag uppsta som mutationer utan
att nadgon av fordldrarna bar pa anlaget. Det hander ocksa att
sjukdomsanlaget hoppar dver en generation eller endast drabbar en
liten del av avkomman. Anlaget sags i sadana fall ha nedsatt

penetrans.

Nagra exempel pa dominant arvda egenskaper &r dvargvaxt,
kortfingrighet, skelettmisshildningar pa till exempel fingrar och tar
och fortjockade naglar.

Recessivt nedarvda sjukdomar

Det finns Over 1000 olika sjukdomar hos méanniska som arvs
autosomalt recessivt. Manga av dessa ar medfodda amnes-
omsattningsrubbningar. Tillstdnden &ar genomgadende betydligt
allvarligare an vid dominant nedarvning. For att en individ ska fa en
sjukdom som &arvs recessivt maste bada foraldrarna vara anlagsbarare.
Risken att tva anlagsbarande friska foraldrar ska fa ett sjukt barn (aa)
ar 25% (jamfér monohybrid klyvning).

Som exempel pa allvarliga recessiva defekter kan namnas cystisk
fiboros och PKU (phenylketonuri), aven kallad Follings sjukdom.
Cystisk fibros var forr en sjukdom som dédade den drabbade redan i
tidig alder. Den sjuke har mycket kraftig slembildning vilket orsakar
stora besvar med framfor allt andningsvagar och bukspottkortel. Nu
kan sjukdomen lindras med medicinering och daglig sjukgymnastik.
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Sjukdomen PKU go6r att den drabbade inte kan bilda enzymet
fenylalaninhydroxylas som bryter ner aminosyran fenylalanin till
aminosyran tyrosin. Istallet for tyrosin bildas fenylpyrodruvsyra som
tillsammans med en forhojd halt av fenylanin ar skadligt for de
vaxande nervcellerna.

| Sverige tas blodprov pa alla nyfodda dar man upptacker PKU. Ett
tiotal fall om aret upptacks. Den mentala efterblivenhet som PKU
normalt leder till kan foérhindras genom en kost som ar mycket fattig
pa fenylalanin.

‘ Foraldrar . '
‘ Konsceller . '
O D ( LN OTOROX I JORCKC

Sjuk Frisk Frisk  Sjuka anlagsbarare  Sjuk

Exempel 9

Diagrammet visar skillnaden mellan dominant (till vanster) och
recessiv (till hdger) nedarvning.

Sickle-cell-anemi (sickle=halvmane, anemi=blodbrist)

| Afrika och bland de svarta i USA forekommer en arftlig sjukdom
som heter sickle-cell-anemi. Personer med sickle-cell-anemi har
istallet for de vanliga runda och platta roda blodkropparna roda
blodkroppar som ar skarformiga. Detta beror pa att de istallet for det
normala hemoglobinet HbA har hemoglobinet HbS. Drabbade
personer lider av blodbrist, far aterkommande smartattacker och de
rakar latt ut for bakterieinfektioner.
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Personer som ar heterozygota och alltsa har en gen fér HbA och en for
HbS har tva olika slags hemoglobin. De ar symtomfria och har ett
battre skydd mot malaria &n personer som endast har HbA. Detta ar
anledningen till att HbS-genen, och darmed ocksa sickle-cell-anemi,
gynnats och blivit vanlig dar malaria hotat befolkningen.
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Anlagens Overlevnadsvéarde

En gens oOverlevnadsvarde paverkar i hég grad dess forekomst. |
diagrammet nedan visas hur gener som orsakar en defekt forsvinner
(A-E) eller hur den oOkar i frekvens om den ger en fordel (F).
Diagrammet, som &r hamtat ur Focus, naturen, omfattar nio
generationer.

0,2

0,18 F
0,16 -
0,14 +
0,12
0,1 +
0,08 - B
0,06 - A
0,04 - C
0,02 1E D
0 ‘ ‘
0 1 2 3 4 5 6 7 8 9
Exempel 10
A a ar en recessiv letalgen dar AA och Aa har samma

livsduglighet, men dar aa givetvis inte kan fortplanta sig.

B b ar en recessiv skadlig gen som ger bb ett tioprocentigt
handikapp.

C c ar en recessiv letalgen som aven ger Cc ett tioprocentigt
handikapp.

D d ar en recessiv konsbunden gen dar honor med dd och

hanar med d i sin x-kromosom ar handikappade.

E e ar en dominant letalgen som férsvinner pa en generation.

F f ar en letalgen, men Ff &r mer gynnad an FF. f Okar till ett
jamviktslage.
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Inavel

En stor del av de arftliga defekter och sjukdomar som finns beror pa
recessiva anlag. Det ar storre risk att beslaktade individer ar barare av
samma defektgen &n att obeslaktade individer ar det. Kusiner har till
exempel cirka 1/8 av sina gener gemensamma. Om en defektgen
forekommer hos 1 av 1000 individer i en population sa ar risken att
genen ska upptrdda i homozygot form (aa) hos barn till obeslaktade
foraldrar (1/1000) det vill sdga 1/1000000. Ar féraldrarna kusiner &r
risken 63 ganger storre.

| de svenska djurparkerna fanns det lange bara vargar som
harstammade fran tva vargpar. Med tiden blev dessa vargar kraftigt
inavlade och drabbades av en arftlig 6gonsjukdom. For att forhindra
denna sjukdom, som har gjort manga vargar blinda, var man tvungen
att skaffa obesléaktade vargar utifran till de svenska djurparkerna.

| Europa och Japan har man undersokt antalet ingifta foraldrar till barn
som drabbats av fyra olika sjukdomar som &arvs recessivt.
Sjukdomarna ar albinism, PKU, hudsjukdomen ichtyosis congenita
och mikrocefali (abnormt litet huvud). De vita staplarna i diagrammet
pa nasta sida visar andelen kusinaktenskap och de fargade o6vriga
aktenskap. Som diagrammet visar ar risken for recessivt arftliga
sjukdomar betydligt storre hos barn till ingifta 4&n hos barn till
obeslaktade foraldrar. Uppgifterna i diagrammet nedan ar hamtade ur
Focus, naturen.
80+
70
60
50+
40-
30-
20+
10+
0,

Europa Japan Europa Europa Japan
Albinism  Albinism PKU Ichtyosis Mikrocefali
congenita

Exempel 11
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