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RESUM 

En aquest projecte, s’ha realitzat una recerca sobre el gen MC1R, un dels 

responsables en la pigmentació dels humans. S’ha construït un arbre genealògic 

per tal d’establir de qui he heretat l’al·lel que em fa ser pèl-roja, seguir el rastre 

d’aquest al·lel en els meus avantpassats i comprovar-ne el patró d’herència.  

Altrament, s’ha establert que determina la síntesi de la proteïna de membrana 

MC1R del qual depèn la producció d’eumelanina (responsable dels cabells i la 

pell foscos) i feomelanina (responsable dels cabells pèl-rojos, la pell clara i les 

pigues) condicionada per la seva activació pel gen α-HSM o per l’antagonista 

ASIP. D’altra banda, amb la finalitat de trobar l’origen evolutiu del gen, s’han 

utilitzat els programes BLAST, per buscar-ne altres espècies amb gens 

homòlegs, i MEGA, per construir arbres filogenètics.  

A més, s’ha estudiat la funció que compleix en aquestes espècies. Així mateix, 

s’ha investigat sobre les conseqüències negatives en les persones amb una 

variant en el gen i l’efecte de la selecció natural en l’abundància d’aquests 

individus. Finalment, s’ha calculat la freqüència de l’al·lel recessiu en la població 

d’Alcarràs. 

 

RESUMEN 

En este proyecto, se ha realizado una investigación sobre el gen MC1R, uno de 

los responsables en la pigmentación de los humanos. Se ha construido un árbol 

genealógico para establecer de quién he heredado el alelo que me hace ser 

pelirroja, seguir el rastro del alelo en mis antepasados y comprobar el patrón de 

herencia.  

Por otro lado, se ha determinado que determina la síntesis del receptor de 

membrana MC1R i que de él depende la producción de eumelanina (responsable 

del pelo y la piel más oscuros) y feomelanina (responsable del pelo pelirrojo, la 

piel clara y las pecas) condicionada por su activación por parte del gen α-HSM o 

del antagonista ASIP. Por otra parte, con la finalidad de encontrar el origen del 
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gen, se han utilizado los programas BLAST, para encontrar especies con genes 

homólogos, y MEGA, para construir árboles filogenéticos. Asimismo, se ha 

estudiado la función que cumple en dichas especies.  

Además, se ha investigado sobre los efectos negativos en las personas con una 

variante en el gen i el efecto de la selección natural sobre estos individuos. 

Finalmente, se ha calculado la frecuencia del alelo recesivo en la población de 

Alcarràs. 

ABSTRACT 

In this project, an investigation about the MC1R gene, one of the responsible for 

human pigmentation, has been carried out. In order to establish from whom I 

have inherited the allele which makes me have red hair, follow the trails from this 

allele in my ancestors and corroborate the inheritance patterns, a genealogical 

tree has been constructed.  

Furthermore, it has been ascertained that this gene synthesises the membrane 

protein MC1R, responsible for the production of eumelanin (responsible for 

darker hair and skin) and pheomelanin (responsible for red hair, fair skin and 

freckles) conditioned by its activation by the α-HSM gene or its antagonist ASIP. 

On the other hand, with the purpose of discovering the gene’s evolutionary 

origins, the program BLAST has been used to search for other species’ 

homologous genes and the program MEGA has been used to create phylogenetic 

trees with those homologous genes.  

Moreover, the negative consequences people with a variant in the gene might 

have as well as the natural selection’s effects regarding the frequency of that 

allele have been investigated. Ultimately, this recessive allele’s frequency in 

Alcarràs’ population has been calculated.   

 

 

 

Comentado [u1]: responsable for the production … 
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1. INTRODUCCIÓ 

Des de que tinc la capacitat de pensar i parlar, sempre he estat una persona molt 

curiosa que ha preguntat les qüestions més incontestables possibles. Una 

d’aquestes qüestions ha estat sempre: per què el meu color de cabells és 

diferent?, i més endavant, per què soc pèl-roja? Sempre he obtingut respostes 

poc completes que eren insuficients per mi. Així doncs, en aquest treball, he 

pogut per fi resoldre un dels dubtes que m’havia preguntat. 

Per fer-ho, degut a que es tracta d’una pregunta molt àmplia, estudiaré diferents 

aspectes relacionats amb la genètica. Primerament, referent a la genètica 

mendeliana, investigaré la descendència del gen en la meva família mitjançant 

la realització d’arbres genealògics i, a partir del fenotip, intentaré deduir el genotip 

dels meus avantpassats. D’altra banda, investigaré sobre el funcionament del 

gen MC1R, un dels responsables en la síntesi de melanina, i sobre la proteïna 

que codifica. Així doncs, estudiaré les seves característiques i què ha de passar 

perquè funcioni de manera diferent. 

Referent a l’evolució, investigaré si hi ha altres espècies que continguin un gen 

semblant, un gen homòleg, per tal de determinar una relació de proximitat 

evolutiva amb als humans. Així mateix, intentaré trobar de quin altre gen i de 

quina espècie prové el gen que tenim els humans mitjançant la construcció 

d’arbres filogenètics. Per buscar seqüències homòlogues, utilitzaré el programa 

BLAST mentre que per construir els arbres, utilitzaré MEGA. 

Finalment, determinaré quines altres conseqüències té el fet de ser pèl-roja pel 

que fa a malalties i a la selecció natural. Així mateix, calcularé la freqüència de 

l’al·lel en el meu poble, Alcarràs, de dues maneres diferents que m’ajudaran a 

observar la influència dels moviments migratoris en les freqüències al·lèliques.  

A més, analitzaré si hi ha una correlació entre freqüència d’aquest l’al·lel i la 

latitud del país que habiten les persones el posseeixen. 

En el projecte no hi haurà una part teòrica i pràctica completament diferenciades 

sinó que, en cada capítol diferent, hi haurà una part teòrica necessària per tal de 

comprendre el que s’està investigant amb una part pràctica relacionada ja sigui 

la construcció d’arbres genealògics, cerca de seqüències d’ADN homòlogues, 
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alineaments, construcció d’arbres filogenètics, càlculs de la freqüència gènica i 

genotípica, etc.   
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2. RESPOSTA DES DEL PUNT DE VISTA DE LA 

GENÈTICA MENDELIANA 

 

OBJECTIUS 

En aquest primer apartat, intentaré trobar com he arribat a ser pèl-roja pel que fa 

a quines persones en la meva família han anat heretant el gen fins tenir-lo els 

meus pares i arribar a la meva persona. Degut a que els meus pares no són pèl-

rojos, em guiaré pels fenotips dels membres de la meva família i intentaré 

conèixer els seus genotips. A més a més, intentaré conèixer com s’hereta el gen. 

2.1. El meu arbre genealògic 

Per començar, he seguit la línia familiar per la qual el gen s’ha anat transmetent 

al llarg de les generacions. He representat els individus amb quadrats, en el cas 

dels mascles, i cercles, en el cas de les femelles. Les línies horitzontals que 

uneixen cercles i quadrats estableixen una relació de parella. D’altra banda, les 

línies verticals associen els progenitors amb els seus descendents. Finalment, 

les línies horitzontals que uneixen dues línies verticals estableixen un parentiu 

entre germans. 

Seguidament, he associat a cada individu el seu fenotip respecte al color dels 

cabells, representat amb petits rectangles de diferents colors, el color de la pell, 

representat amb petites cercles, i la presència de pigues a la cara pròpies de les 

persones amb pell clara, representades amb un cercle amb un punt al mig. 

Els cabells negres venen senyalitzats per un rectangle negre; els castanys, per 

un de marró; els rossos, per un de groc i els pèl-rojos, per un de taronja. La pell 

molt clara ve representada per un cercle de color carn claret; la pell clara, pel 

color carn una mica més fosc; la pell morena, pel color marró i la pell molt morena 

pel color marró fosc.  

Jo em trobo en la generació V envoltada per un cercle de color groc.  
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Figura 1: Arbre genealògic fenotípic. Font: Elaboració pròpia 
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2.2. De qui he heretat el color roig dels cabells? Deducció del patró d’herència d’aquest caràcter.  
 

 

 

  

Figura 2: Arbre genealògic genotípic. Font: Elaboració pròpia 
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Per tal de deduir el genotip dels individus de l’arbre genealògic, he atribuït al 

fenotip “pèl-roig” una r minúscula degut a que es tracta d’un al·lel recessiu i al 

fenotip “no pèl-roig” una R majúscula degut a que és un al·lel dominant. Sabem 

que l’al·lel “r” és recessiu pel fet que jo soc pèl-roja i, en canvi, els meus pares 

no ho són, per tant, han de ser-ne portadors.  

 

A continuació, explicaré el procés que he seguit per tal de deduir el genotip en 

l’arbre genealògic. Primerament, he posat en les persones que són pèl-roges un 

genotip homozigot de ”rr”. Seguidament, he atribuït a totes les altres persones 

que no eren pèl-roges una “R” majúscula que representaria l’al·lel dominant 

independentment si el següent al·lel és “r” o és “R”.  

 

En tercer lloc, he anat enrere en les generacions i he atribuït una “r” minúscula 

al pare i a la mare de les persones pèl-roges de l’arbre degut a que han de ser 

portadors de l’al·lel tot i que no expressin el fenotip. Tot seguit, he anat seguint 

la línia familiar que connecta les persones pèl-roges de generacions anteriors 

(generació II i III) amb jo, persona pèl-roja de la generació V, i he anat afegint 

una “r” a aquells que tenien l’al·lel i que l’havien anat passant al llarg de les 

generacions.  

 

Finalment, he afegit una “_” a aquelles persones que no eren pèl-roges però que 

no podíem deduir si eren portadores del gen o no degut al seu caràcter recessiu 

i degut també a que no he seguit la línia familiar completa de totes les persones 

que es troben en l’arbre genealògic.  

 

Així doncs, s’ha comprovat que la manifestació del fenotip pèl-roig depèn d’un 

al·lel recessiu degut a que no és suficient amb ser portador de l’al·lel per tal 

d’expressar el fenotip, sinó que el genotip de l’individu ha de ser homozigot. En 

el cas que es tractés d’un al·lel dominant, tots els portadors del gen serien pèl-

rojos, però podem observar que només aquelles persones que tenen els dos 

al·lels presenten la característica del cabell pèl-roig.  

 

Així mateix, tot i que en l’arbre genealògic hi hagin tres homes pèl-rojos i només 

una dona pèl-roja no es tracta d’un al·lel lligat al sexe atès que no podem 
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observar cap patró que ens indiqui que les persones de sexe masculí o femení 

presentin més o menys probabilitats de manifestar la característica. En el cas 

que fos un caràcter lligat al sexe, tots els mascles amb l’al·lel r haurien de ser 

pèl-rojos incloent al meu pare. 

 

2.3. Es tracta d’un caràcter d’herència senzilla? 

La pigmentació en els éssers humans és una característica poligènica, dit d’una 

altra manera, depèn de diversos gens com per exemple el gen OCA2, ASIP, 

POMC, TYRP i HPS1 entre d’altres.1 Ho podem advertir pel fet que, arreu del 

món, existeixen persones amb diferents combinacions de colors de cabell, de 

tonalitats de pell i de colors d’ulls. Aquests gens poden codificar des dels enzims 

que afecten a la producció de melanina fins a l’empaquetament, distribució i 

degradació dels melanosomes. Tot i això, el gen MC1R compleix un paper molt 

important respecte la producció d’eumelanina o feomelanina.2  

 

D’altra banda, hi ha un nombre elevat d’al·lels, que mencionarem més endavant 

en el treball, que provoquen el cabell pèl-roig. Tot i això, la penetració d’aquests 

al·lels no és del 100% i els seus percentatges de penetració no són iguals en 

tots. En diversos estudis realitzats, alguns dels al·lels tenen un 80% de 

penetració mentre que d’altres al·lels en tenen un 15%.3 Conseqüentment, la 

penetració dels al·lels és força variada i depèn de l’al·lel que posseeixi cada 

individu. 

 

En definitiva, el color de cabells no és un caràcter d’herència senzilla perquè no 

depèn d’un sol gen sinó que depèn d’altres gens. A més, aquests gens no tenen 

només dos al·lels amb dominància completa de l’un sobre l’altre. La base 

genètica d’aquest caràcter no és tan senzilla com la dels caràcters de la pesolera 

estudiats per Mendel. Tanmateix, es pot fer la simplificació de representar 

l’herència d’aquest caràcter com si fos controlat per un sol gen amb dos al·lels, 

ja que el gen MC1R és un dels gens més rellevants en el control del color de la 

pell i dels cabells. 
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2.4. Conclusions 

En aquest apartat, he pogut arribar a les següents conclusions: 

• Es tracta d’un gen recessiu no lligat al sexe, raó per la qual els meus pares 

no són pèl-rojos però jo sí.  

• L’al·lel ha anat sent heretat al llarg de les generacions de la família tant per 

línia paterna com materna fins que, per casualitat, han coincidit els dos al·lels 

recessius en la meva persona.  

• Aquest al·lel pot tenir un grau de penetració d’entre el 15% i 80%. 

• La pigmentació en els éssers humans és una característica poligènica que 

depèn d’altres gens com per exemple OCA2, ASIP, POMC, TYRP i HPS1.  

• El gen MC1R compleix un paper molt important en la determinació del color 

dels cabells. 
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3. RESPOSTA DES DEL PUNT DE VISTA DE LA 

GENÈTICA MOLECULAR 

 

OBJECTIUS 

En aquest apartat, intentaré respondre a la pregunta des d’un punt de vista 

bioquímic analitzant més profundament què és el que fa concretament a nivell 

molecular que els cabells siguin d’un color o d’un altre i investigant sobre el gen 

que ho controla. Així mateix, indagaré sobre quin fet provoca que el gen funcioni 

de manera irregular, sobre la proteïna que codifica i sobre les característiques 

d’aquesta. Per tal de trobar la informació mostrada a continuació, he necessitat 

realitzar una consulta extensa en diferents bases de dades com l’NCBI, on he 

hagut de seleccionar la informació més important dels diferents estudis científics 

realitzats així com fer un anàlisi de la seqüència del gen. 

3.1. De què depèn el color dels cabells en els humans? 

El color dels cabells en les persones depèn de la proporció d’eumelanina i 

feomelanina que es fabrica en els melanòcits. Els melanòcits contenen uns 

orgànuls específics semblants als lisosomes anomenats melanosomes.4 Les 

persones que produeixen més eumelanina en els seus melanòcits són aquelles 

que tendeixen a tenir els cabells castanys o negres i pell més fosca que se sol 

bronzeja fàcilment.  

L’eumelanina té la funció de protegir la pell dels rajos ultraviolats del sol (radiació 

electromagnètica per sota de 400 nm de longitud d’ona5). Aquesta se sintetitza 

de la següent manera: primerament, s’oxida la tirosina mitjançant l’enzim 

tirosinasa i, per tant, comença la via enzimàtica. En oxidar la tirosina, aquesta es 

transforma en L-DOPA que ràpidament es torna a oxidar en DOPAquinona. 

Aquest procés inclou tant la formació de feomelanina com eumelanina. En la 

DOPAquinona és on les dues rutes se separen per tal de formar o bé eumelanina 

o bé feomelanina.  

La ruta de la producció d’eumelanina té lloc en el cas que la proteïna MC1R sigui 

activada per l’hormona α-HSM. Si pel contrari, hi actua l’hormona ASP, que és 
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inhibidora del receptor, aleshores, la DOPAquinona deriva en tioderivats, com 

per exemple, àtoms de sofre, i s’acaba formant feomelanina.6 Aquelles persones 

que fabriquen més feomelanina, són aquelles que tendeixen a tenir els cabells 

rossos o pèl-rojos, la pell pigada, clara i gairebé mai bronzejada.  

Sovint, l’α-HSM i l’ASP actuen de manera que es produeixen tant eumelanina 

com feomelanina, no tan sols una de les dos, però en diferents proporcions que 

acaben determinant el color de la pell i el color dels cabells. Tot i això, quan el 

gen que codifica el receptor MC1R o l’hormona α-HSM estan mutats, i, per tant, 

el receptor no es pot activar perquè no pot ser activat i és inhibit, només es pot 

acumular feomelanina causant el color pèl-roig en les persones. De la mateixa 

manera, en el cas que el gen que codifica l’hormona ASP estigui mutat, només 

se sintetitza eumelanina.  

 

 

 

 

 

 

 

 

  

Figura 3: Imatge esquemàtica d'un melanòcit que indica el procediment de síntesi 

de melanina. El receptor MC1R el trobem indicat amb una G.  

Font: ScienceDirect, copyright  
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3.2. De quin gen estem parlant?  

Es tracta del gen MC1R (receptor de melanocortina 1). Aquest es troba en el 

cromosoma 16 i dona instruccions per tal de fabricar una proteïna anomenada 

receptor de la melanocortina 1. Es troba  posicionat en la superfície dels 

melanòcits, unes cèl·lules encarregades de fabricar el pigment de la melanina 

que es poden trobar no tan sols en la pell sinó també en l’iris, el coroides, la 

còclea, les vàlvules cardíaques, els fol·licles pilosos, etc. La melanina 

s’encarrega de donar color a la pell, al cabell i als ulls. A més, actua en la retina 

on desenvolupa un paper molt important respecte la vista.  

 

3.3. Quines variants al·lèliques té? Quina és la diferència 

entre els al·lels? I quins fenotips s’associen a cada 

al·lel? 

El gen MC1R es tracta d’un gen amb un alt polimorfisme. De fet, té més de 200 

variants diferents. Algunes variants poden causar conseqüències en la síntesi de 

la proteïna a l’impedir que el gen sigui activat per les seves proteïnes agonistes 

corresponents. Aquestes conseqüències fan que la fabricació d’eumelanina 

disminueixi o fins i tot que no es pugui realitzar. Tot i les nombroses possibles 

variants que el gen pot representar, només ens centrarem en aquelles que podria 

tenir una persona pèl-roja.  

 

Les variants en la seqüència del gen que afecten al cabell pèl-roig i/o a la tonalitat 

del color de la pell són els següents: p.D84E, p.R142H, p.R151C, p.R160W i 

p.D294H. 7 8 El nom dels al·lels indica la posició de l’aminoàcid en la proteïna 

així com els aminoàcids als qual la variant afecta, és a dir, la substitució dels 

aminoàcids. 

 

Depenent de l’al·lel que tingui cada individu i de si té els dos al·lels variats o 

només en té un, aquest individu tindrà diferents característiques. Les diferències 

entre les característiques fenotípiques entre els diferents individus a causa d’una 

diferència d’al·lels, les hem pogut observar en els arbres. Per aquesta raó, hem 
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vist individus amb únicament pigues i la pell blanca però els cabells castanys, els 

cabells castanys però el pèl de la barba pèl-roig, etc. Tot i això, cal aclarir que la 

característica dels cabells pèl-rojos sí que requereix la presència dels dos al·lels 

recessius. 

 

3.4. De l’ADN a la proteïna: seqüències i processos 

3.4.1. El gen 

 

• Nom(s) del gen 

La nomenclatura dels diferents gens canvia depenent de la base científica 

consultada. Avui en dia, però, s’ha començat a estandarditzar una nomenclatura 

que serveixi per tots els països per tal que els científics d’arreu del món puguin 

comprendre’s. El receptor de melanocortina 1 és un dels molts gens que tenen 

diferents noms. Alguns exemples són: receptor de l’hormona estimulant de 

melanòcits (MSHR o MSH), receptor del pèptid activador de la melanina, receptor 

de melanotropina, CMM5, SHEP2, etc.9 

 

• Localització del gen  

El gen es troba en el cromosoma 16. Dins del cromosoma 16, la seva posició 

citogenètica és 16q24.3. Més exactament, el MC1R es troba en el braç llarg del 

cromosoma en la secció 24.3. D’altra banda, respecte les bases nitrogenades, 

es troba entre la bases 89,917,879 i la 89,920,977 tot i que la regió codificant es 

troba entre les bases 89,919,259 i 89,920,212.10 

 

 

 

 

 

  Figura 4: Localització gràfica dins del cromosoma 16 

Font: emaze, copyright Emily Hankins 
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• Expressió del gen = síntesi de la proteïna (Transcripció, maduració 

(=splicing=eliminació dels introns) i traducció) 

Per tal de convertir una seqüència de bases nitrogenades en una proteïna, es 

duen a terme diferents processos dins les cèl·lules. El primer és el procés de 

transcripció mitjançant el qual el gen en qüestió serà expressat en forma d’ARN 

utilitzant com a motlle una de les dues cadenes d’ADN.  

El procés de transcripció del gen 

que estem estudiant no conté la 

seqüència promotora que contenen 

la majoria de gens. En canvi, sí que 

conté un E-box i alguns factors de 

transcripció que activen o 

inhibeixen, en definitiva, controlen 

la transcripció de la seqüència. En 

el nostre gen, trobem els factors de 

transcripció AMl-1a, MZF1 i 

MITF.11  

Seguidament, s’inicia el procés de maduració característic de les cèl·lules 

eucariotes on s’eliminen les parts de la seqüència que no es traduiran finalment 

en la proteïna, és a dir, els introns del gen. Així mateix, s’uneixen les parts que 

sí que es traduiran, és a dir, els exons, mitjançant les lligases. 

Finalment, l’ARNm viatja fins als ribosomes on es duu a terme el procés de 

traducció durant el qual la seqüència d’ARN es transforma en una seqüencia 

d’aminoàcids que formaran la proteïna. El ribosoma llegeix els codons de la 

seqüència començant pel que marca l’inici de la traducció (AUG) i, aleshores, 

s’afegeix una metionina que va lligada a l’ARNt i que dona per iniciada la síntesi 

de la proteïna. Consecutivament, l’ARN va avançant en el ribosoma i es va 

formant la nova cadena d’aminoàcids. Finalment, el ribosoma llegeix el codó de 

Stop i dona per acabada la traducció. 

  

Figura 5: Procés de transcripció d’un gen 

Font: Know Genetics, copyright Human Genome 

Research Institute 
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• Elements reguladors de l’expressió del gen 

L’expressió del gen s’inicia mitjançant la incidència de rajos UV en l’epidermis. 

Els rajos UV activen un tipus de quinasa a la qual se li afegeix un grup fosfat i 

activa un factor de transcripció que activa la transcripció de l’enzim tirosinasa. 

D’altra banda, s’inhibeix mitjançant espècies reactives d’oxigen (ROS) que són 

molècules produïdes en les cèl·lules resultants de reaccions REDOX 12,13. Com 

he mencionat anteriorment, la seqüència conté l’E-box, que és un regulador de 

l’expressió del gen i, en afegir-s’hi un factor de transcripció, inicia la transcripció 

del gen. 

 

• Seqüència codificant  

En l’Annex, podem observar la seqüència completa del gen MC1R. Tot i que es 

tracta d’un gen molt llarg, només unes parts específiques, anomenades exons, 

seran finalment traduïdes en la proteïna. En el cas d’aquest gen, només té un 

exó que consta de 951 nucleòtids, per tant, no hi ha cap intró. La part marcada 

en verd de la seqüència és l’exó únic que es traduirà en la proteïna mentre que 

les parts vermelles d’abans i després seran eliminades durant el procés 

d’splicing.  

D’altra banda, hi trobem marcats els codons i, en la zona promotora marcat en 

blau, l’E-box. Si aïllem la zona de l’exó, observem en el principi el codó d’inici 

que marca el principi de la traducció que hem comentat anteriorment. En aquest 

cas, la seqüència de bases nitrogenades és la cadena complementària d’ADN 

degut a que coincideix amb l’ARN missatger. Tot i això, enlloc de veure-hi uracil 

com seria propi de l’ARN, hi trobem timina. D’aquest tipus de cadena se’n diu 

sense strand. 

Si aïllem la regió codificant, és a dir, els exons, i la traduïm utilitzant el codi 

genètic, n’obtenim la proteïna. Degut a que les bases nitrogenades estan en 

forma d’ADN, a l’hora de traduir, s’ha de considerar que enlloc de “T” (timina) 

s’ha de buscar “U” (uracil). 
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3.4.2. La proteïna 

 

• Seqüència d’aminoàcis 

Per tal de traduir els codons i arribar fins a la seqüència de 317 aminoàcids, 

s’utilitza el codi genètic. A continuació, trobem la seqüència d’aminoàcids de la 

proteïna que sintetitza el gen MC1R. 

 

MAVQGSQRRLLGSLNSTPTAIPQLGLAANQTGARCLEVSISDGLFLSLGLVSLVENAL

VVATIAKNRNLHSPMYCFICCLALSDLLVSGSNVLETAVILLLEAGALVARAAVLQQLDN

VIDVITCSSMLSSLCFLGAIAVDRYISIFYALRYHSIVTLPRARRAVAAIWVASVVFSTLFI 

AYYDHVAVLLCLVVFFLAMLVLMAVLYVHMLARACQHAQGIARLHKRQRPVHQGFGL

KGAVTLTILLGIFFLCWGPFFLHLTLIVLCPEHPTCGCIFKNFNLFLALIICNAIIDPLIYAF 

HSQELRRTLKEVLTCSCSQDRALVSWDVKSLGGSVCQELLPQQPQEKGLCDQKASS

TALQRLLQKEVKSLPQAKGPGLQEPP 

 

 

 

 

 

 

Podem observar com el primer aminoàcid que ens apareix és la metionina que, 

com ja hem mencionat anteriorment, és la proteïna terminal que contenen totes 

les proteïnes eucariotes i que marca l’inici de la traducció de bases nitrogenades 

a aminoàcids.  

 

Figura 6: Llegenda del nom dels aminoàcids 
amb les seves reduccions corresponents. 

Font: socratic, copyright 
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• Característiques d’aquesta proteïna  

 

o Quin tipus de proteïna és? 

S’anomena proteïna MC1R o receptor de la melonocortina 1. Es tracta d’un 

receptor de membrana que forma part de la subfamília de proteïnes GPCR de 

classe A que són els MCRs (receptors de melanocortina). D’aquest receptors de 

melanocortina n’hi ha de 5 tipus diferents. 

o Què són les proteïnes GPCR?  

Són receptors transmembrana lligats a la proteïna G i que s’activen mitjançant 

diferents tipus de lligands com neurotransmissors, hormones, factors de 

creixement, llum, Ca₂+, aminoàcids, nucleòtids, pèptids, etc. 

Figura 7: Seqüència bidimensional del gen MC1R amb les zones més probables 

de tenir una variant. 

Font: Journals, copyright Diego Hepp, Gislene Lopes Gonçalves, Thales Renato, 

Ochotorena de Freitas  
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o  Localització de la proteïna en la cèl·lula 

En la cèl·lula, trobem aquests receptors en 

la seva membrana travessant-la de manera 

que hi ha una zona que queda en l’exterior 

de la cèl·lula, una zona que travessa la 

membrana i una zona que es troba dins de 

la cèl·lula. 

o Quin és el pes molecular de la 

proteïna? 

La proteïna MC1R pesa 34.7051 kDa.14 

o Quin és el seu punt isoelèctric? 

El seu punt isoelèctric és 7.5. 15 

o Quines funcions compleixen? 

Participen en la regulació de funcions com la neurotransmissió, secreció de 

glàndules endocrines i exocrines, exocitosi, pressió sanguínia, en els ritmes 

circadians, etc. 

o Quina estructura tenen?  

Tenen una estructura pròpia del grup de proteïnes GPCR, és a dir, un extrem N-

terminal a la zona extracel·lular, les set hèlix travessant la membrana i un extrem 

C-terminal a la zona intracel·lular. 

Així mateix, totes les proteïnes GPCR estan formades per 7 seqüències diferents 

d’aminoàcids amb forma d’hèlix α transmembrana.12 A més, les proteïnes G són 

heterotrímers, és a dir, estan formades per tres subunitats diferents: una alfa, 

una beta i una gamma. 

o Quin és el seu funcionament? 

Quan un lligand s’uneix a aquests receptors de membrana, es produeix un canvi 

en la conformació dels receptors. Aleshores, s’inicia una interacció entre el 

receptor i una proteïna G. En definitiva, quan una senyal de l’exterior s’uneix a 

Figura 8: estructura tridimensional d'una 

proteïna GPCR transmembrana. S'hi poden 

observar les 7 hèlix en vermell, els bucles 

que les separen i els extrems terminals. 

Font: fseneca, copyright Marta Brisqueta 
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un receptor GPCR, s’activa la proteïna G que inicia la fabricació de segons 

missatgers. 16 

 

o Com és la seva estructura terciària? 

Per tal de respondre aquesta pregunta, utilitzarem una imatge.17 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

o Processos biològics en que la proteïna MC1R està involucrada 

Com he explicat en aquest mateix capítol, la proteïna MC1R té un paper 

fonamental en la ruta de la síntesi d’eumelanina i feomelanina. Quan aquesta és 

activada per l’hormona α-HSM, aleshores es fabrica eumelanina. Si el receptor, 

en canvi, és activat pel gen antagonista ASIP, aleshores, la senyal de α-HSM  és 

impedida i es bloqueja la fabricació de cAMP (segon missatger). El resultat és la 

producció de més feomelanina. 19 

  

Figura 9: Estructura terciària de la proteïna que és codificada pel gen MC1R. 

Font: RCSB, copyright 
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3.5. Conclusions 

En aquest apartat, hem pogut arribar als següents resultats sobre el gen MC1R: 

• El color dels cabells en les persones depèn de la proporció d’eumelanina i 

feomelanina que es sintetitzi en els melanòcits. 

• L’hormona α-HSM activa la proteïna MC1R fent que es produeixi 

eumelanina (dona lloc als cabells castanys i la pell fosca). En canvi, 

l’hormona antagonista ASP l’inhibeix, fent que es sintetitzi feomelanina 

(dona lloc als cabells pèl-rojos, la pell clara i la presència de pigues). 

• El gen que determina la síntesi de la proteïna és el MC1R. 

• Les variants en el gen que provoquen el pèl-roig i la pell clara són p.D84E, 

p.R142H, p.R151C, p.R160W i p.D294H. 

• Altres noms donats al gen són MSHR, MSH, CMM5 i SHEP2. 

• Es tracta d’un gen localitzat en el cromosoma 16. 

• Conté una E-box en la seqüència i alguns factors de transcripció com AMl-

1a, MZF1 i MITF. 

• No té introns sinó que està format per un sol exó que té 957 nucleòtids.  

• La funció del gen s’activa amb la incisió de rajos UV en l’epidermis. 

• Sintetitza una proteïna de 317 aminoàcids que és del tipus GPCR, és a dir, 

un receptor de membrana que rep senyals de l’exterior. Aquesta proteïna 

conté 7 hèlix. 
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4. RESPOSTA DES DEL PUNT DE VISTA DE 

L’EVOLUCIÓ 

 

OBJECTIUS 

En aquest apartat, investigaré l’origen i l’evolució del gen MC1R. Per fer-ho, 

exploraré bases de dades genòmiques buscant seqüències homòlogues al gen 

MC1R humà en altres espècies ja que l’homologia en la seqüència de nucleòtids 

d’un gen indica un origen comú. Compararé les seqüències homòlogues que 

trobi, faré alineaments i construiré arbres filogenètics per visualitzar l’evolució del 

gen. 

En primer lloc, utilitzaré el programa BLAST per tal de trobar les seqüències 

homòlogues al gen i seleccionaré les que tenen més semblança. En segon lloc, 

un cop tingui les seqüències, utilitzaré el programa MEGA, en el qual, per una 

banda, introduiré les seqüències per realitzar els alineaments i, per l’altra, 

construiré els arbres filogenètics per tal de poder trobar la relació que hi ha entre 

totes les seqüències i poder, finalment, descobrir quin podria ser l’origen del gen. 

 

4.1. Puc trobar el gen MC1R en altres espècies? 

4.1.1. Metodologia de BLAST 

 

• Com funciona el programa BLAST? 

A continuació, explicaré breument el funcionament del programa BLAST. 

Consisteix en un programa que alinea seqüències d’ADN o de proteïnes d’una 

espècie determinada amb d’altres que es troben en diferents bases de dades per 

tal de trobar semblances entre elles i poder trobar gens ortòlegs. Hi podem trobar 

diferents modalitats que podem aprofitar depenent del que estiguem intentant 

buscar. 

Si volguéssim comparar seqüències proteiques amb la base de dades de 

proteïnes, utilitzaríem Blastp. Per comparar amb la base de dades de nucleòtids, 

utilitzaríem tblastn. D’altra banda, per  tal de comparar seqüències de nucleòtids 
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amb una base de proteïnes, utilitzaríem blastx. Així mateix, podem utilitzar 

Tblastx que, a partir d’una seqüència de nucleòtids, el programa tradueix una 

seqüència de nucleòtids a una seqüència d’aminoàcids i la compara amb una 

base de dades d’aminoàcids que també ha hagut de traduir. Si volguéssim 

comparar dues seqüències diferents entre elles enlloc d’una amb una base de 

dades, podríem utilitzar B2seq.20Jo vull comparar una seqüència de nucleòtids 

amb una base de dades de nucleòtids, per tant, he hagut d’utilitzar blastn.21  

 

 

 

 

• Passos a seguir per trobar seqüències homòlogues: 

Primerament, un cop he clicat a la modalitat que vull utilitzar, el programa em 

condueix a una pàgina on apareixen diferents opcions i paràmetres que puc 

modificar per tal d’ajustar la recerca. No és necessari ajustar tots els paràmetres 

i utilitzar totes les opcions que el programa ofereix. Per exemple, en el meu cas, 

només necessito l’espai per introduir la seqüència del gen MC1R. En canvi, no 

necessito establir un espai delimitat de la seqüència. 

  

Blastn 

Figura 10: Pàgina principal del programa BLAST.  
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Figura 11: Primera part dels paràmetres de BLAST. 

 

En la primera part del programa, trobem l’espai on puc escollir la modalitat de 

Blast que vull utilitzar (1). Més endavant, hi ha l’espai on he d’introduir la 

seqüència de nucleòtids del gen MC1R en format FASTA (2), així com la 

possibilitat d’introduir la seqüència des d’un arxiu de l’ordinador (3) i la possibilitat 

de donar-li un títol a la recerca (4). Podria alinear més de dues seqüències si així 

ho necessités (5) i inclús limitar la recerca a un fragment de la seqüència (6). 

 

 

 

 

 

 

Investigant més per la pàgina, hi puc trobar d’altres paràmetres que em poden 

resultar útils. Per exemple, en el rectangle A, se’m desplega una pestanya que 

em permet triar la base de dades on vulgui buscar la seqüència homòloga. A 

continuació, en la pestanya B, tinc la possibilitat de buscar seqüències 

homòlogues en una espècie determinada o fins i tot d’excloure’n. En la C, puc 

demanar al programa que em descarti seqüències amb poca informació. En el 

rectangle D, em permet descartar també seqüències depenent de la informació 

qui hi introdueixi. Finalment, tot i que en la selecció del programa, que és la lletra 

E, el programa predeterminat és el megablast, he decidit canviar-lo a 

discontiguos megablast degut a que és el que necessito per tal de buscar altres 

espècies amb un gen homòleg. Cal aclarir, però, que en realitzar la recerca en 

invertebrats, he hagut de tornar a canviar el programa a blastn per tal que 

sortissin resultats. 

  

1 

2 

3 

4 

5 

6 
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En aquest apartat, és on hauré de descartar més endavant Homo sapiens, 

primats (Primates) i mamífers (Mammalia) en els dos primers arbres i hauré 

d’incloure a rèptils (Reptiles), amfibis (Amphibia), aus (Aves), peixos (Fish), etc. 

en el tercer arbre per tal d’allunyar-me evolutivament cada cop més en la recerca 

i trobar espècies cada cop més allunyades a la nostra.   

• Com he seleccionat les seqüències? 

Per tal de poder fer una selecció acurada, s’han de considerar diferents 

paràmetres imprescindibles com l’E-value, el Query Cover i el Percent Identity. 

Quan volem comparar una seqüència, ja sigui de nucleòtids o d’aminoàcids,  amb 

altres seqüències, la millor alineació possible entre les dues seqüències 

s’anomena hit. L’E-value fa referència al nombre de hits aleatoris que podem 

esperar en fer funcionar l’algoritme. Com més petit sigui aquest valor, menys hits 

aleatoris hi haurà i, en conseqüència, més real serà la comparació de les 

seqüències.  

D’altra banda, el Query Cover consisteix en el percentatge de la seqüència 

d’ADN homòleg que “cobreix” la seqüència que hem introduït. Finalment, 

l’Identity Percent ens indica el percentatge de similitud que hi ha entre les dues 

seqüències, és a dir, quin percentatge de nucleòtids tenen idèntic.22 A 

continuació, es poden observar algunes de les recerques que he dut a terme. 

A 

B 

C 

D 

E 

Figura 12: Imatge de la segona part dels paràmetres de BLAST  

 

Comentado [cm2]: Amb cursiva? 
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• Primera recerca: 

 

 

En la figura 14, hi apareixen els primers resultats de la recerca. El resultat és una 

llista força llarga que va més enllà de la captura de pantalla. Conseqüentment, 

he hagut de descartar les espècies que no complien amb les característiques 

que estava buscant. Així doncs, he descartat aquelles seqüències que són 

sintètiques i que es repeteixen. Un cop descartades aquestes seqüències, he 

d’escollir aquelles que realment tinguin una relació propera amb la seqüència del 

gen i que, per tant, siguin el més semblants possible. Així doncs, he decidit 

aplicar un filtre de manera que la Query Cover i el Percent Identity no siguin 

inferiors a un 80%.  

  

Figura 13: Primera recerca excloent Homo Sapiens 
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• Segona recerca: 

Figura 14: Segona recerca aplicant filtres.  

 

En aquesta segona recerca, ja podem observar com la llista s’ha escurçat i, per 

tant, podem seleccionar les espècies tornant a descartar les seqüències 

repetides i sintètiques. De moment, les sis seqüències resultants formen part del 

grup dels primats. Per aquest fet, tornaré a la pantalla principal per tal d’excloure 

els primats i així, trobar seqüències d’altres grups taxonòmics. 
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• Tercera recerca: 

  
Figura 16: Tercera recerca.  

Figura 15: Procediment excloent Homo sapiens i primats.  
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A primera vista, sembla que hagin sortit molts resultats. No obstant, si analitzem 

acuradament els paràmetres, ens n’adonem que, tot i que els Percent Identity i 

els E-Value s’ajustin al que estem buscant, els Query Cover de totes les 

seqüències no superen el 50%. Això significa que les cadenes trobades només 

cobreixen un 50% de la cadena del gen, per tant, la relació entre el gen i elles és 

molt més llunyana que la que té amb els primats. Després d’aquesta tercera 

recerca podem extreure’n quatre espècies de mamífers més. És molt probable, 

però, que el gen homòleg més proper al gen MC1R es trobi en primats. A 

continuació, intentaré trobar alguna espècie que es trobi fora dels mamífers i 

estigui al voltant d’un 50% de Query Cover. 

 

 

  

 

  

Figura 17: Procediment excloent mamífers.  
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• Quarta recerca: 

 

 

Després d’aquesta última recerca i de comprovar que els Query Cover no són 

superiors a un 40%, tinc totes les seqüències per la construcció dels dos primers 

arbres. A continuació, buscaré el gen especialment en grups d’animals 

determinats en BLAST. Intentaré trobar un gen homòleg al MC1R dels humans 

en rèptils, aus, amfibis, etc. de manera que m’aniré allunyant evolutivament dels 

humans. Així mateix, degut a que sabem que, per exemple,  els rèptils no tenen 

cabells, en cas que hi sigui el gen, realitzaré una recerca sobre la funció que 

exerceix aquest gen homòleg en aquests grups. L’objectiu d’aquesta recerca és 

construir un tercer arbre filogenètic que m’ajudi a determinar l’origen del gen que 

tenim avui en dia els humans. 

Per tal de buscar les seqüències dels grups taxonòmics en el programa BLAST, 

seguiré el mateix procediment que en la recerca en mamífers tot i que, en 

aquesta ocasió, degut a que l’objectiu proposat és diferent, cercaré seqüències 

dins de cada grup determinat i no aplicaré cap filtre pel que fa al percentatge de 

Figura 18: Quarta recerca.  
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Query Cover. L’exemple mostrat en la següent imatge és la recerca de 

seqüències en aus i mostra el procediment que utilitzaré en tots els casos. 

  

Figura 19: Recerca de seqüències similars en aus.  

 



Per què soc pèl-roja? 
 

36 
 

4.1.2. Resultats dels gens homòlegs 

 Nom de les espècies Query 

Cover 

Percent 

Identity 

 

 

 

 

Primats 

Pan paniscus (MC1R) 100% 96,73% 

Cebus capucinus (MC1R) 100% 83,59% 

Cercocebus atys (MC1R) 100% 92,15% 

Rhinopithecus bieti (MC1R) 100% 91,44% 

Theropithecus gelada (MC1R) 99% 90,90% 

Macaca fascicularis (MC1R) 96% 92,25% 

 

 

Altres 

mamífers 

Vicugna Pacos (MC1R) 59% 80,55% 

Equus caballus (MC1R) 50% 83,44% 

Sus scrofa (MC1R) 50% 83,83% 

Lama glama (MC1R) 50% 84,20% 

 

 

Rèptils 

Uta stansburiana (MC1R) 39% 74,07% 

Holbrookia maculata (MC1R) 39% 73,04% 

Podarcis muralis (TUBB3) 39% 72,79% 

Phrynosoma platyrhinos (MC1R) 39% 72,52% 

Lacerta agilis (MC1R) 39% 72,55% 

 

 

Aus 

Tyto alba (MC1R) 39% 79,95% 

Egretta garzetta (TUBB3) 40% 77,08% 

Dromaius novaehollandiae (MC1R) 40% 76,86% 

Strix aluco (MC1R) 39% 77,42% 
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Aptenodytes forsteri (MC1R) 39% 77,21% 

 

 

 

Amfibis 

Uta stansburiana (MC1R) 39% 74,07% 

Holbrookia maculata (MC1R) 39% 73,04% 

Podarcis muralis (TUBB3) 39% 72,79% 

Phrynosoma platyrhinos (MC1R) 39% 72,52% 

Lacerta agilis (MC1R) 39% 72,55% 

 

 

 

 

Peixos 

Lepisosteus oculatus (MC1R) 39% 73,86% 

Betta splendens (MC1R) 39% 73,69% 

Acanthopagrus latus (MC1R) 
39% 73,38% 

Neoscombrops pacificus (MC1R) 34% 75,54% 

Xiphophorus couchianus (MC1R) 39% 73,33% 

 

 

Invertebrats 

Frankliniella occidentalis (MSHR) 2% 80,70% 

Branchiostoma belcheri 

neuropeptide FF receptor 2 

5% 75,45% 

Thrips palmi (MC5R) 2% 80,70% 

Biomphalaria glabrata cephalotocin 

receptor 1 

1% 89,74% 

Taula 1: Espècies amb el gen homòleg i els respectius “Query Cover” i “Percent 

Identity” 
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En aquesta taula, podem observar que hi ha gens homòlegs al gen MC1R en 

espècies de mamífers, aus, rèptils, amfibis, peixos i invertebrats. En realitzar la 

recerca en espècies de protozous, no n’he trobat cap. A mesura que ens 

allunyem evolutivament dels humans, el percentatge de Query Cover disminueix. 

Com ja he mencionat anteriorment, el Query Cover és un indicador d’homologia 

entre les espècies. Així doncs, el fet que el Query Cover sigui inferior, també 

implica un grau inferior d’homologia.  

D’altra banda, en el grup dels invertebrats, podem observar que hi ha un Query 

Cover molt baix. Així doncs, tot i que probablement les seqüències tinguin certa 

semblança, aquesta és molt poc significativa a comparació amb la que pot tenir 

amb d’altres espècies. Conseqüentment, les espècies pertanyents a grups 

d’animals invertebrats no es tindran en compte a l’hora de construir els arbres. 

Per tal de comprendre millor com el gen ha pogut anar canviant al llarg dels anys 

en les espècies, explicaré breument les diferents funcions que compleix el gen 

homòleg al MC1R en els diferents grups d’espècies esmentats en la taula 

anterior a excepció dels invertebrats. Cal aclarir, però, que la funció del gen en 

diferents espècies és una funció coneguda fins el moment i extreta d’alguns 

estudis en determinades espècies.  

• En mamífers: La funció del gen és, com en els humans, la determinació del 

tipus de melanina.23 

 

• En rèptils: El rèptils posseeixen melanòfors, on es sintetitza l’eumelanina. 

Depenent de la concentració i dispersió d’aquesta en les cèl·lules, determinen 

el color de l’individu així com la tonalitat d’aquest. En rèptils, es creu que el 

gen MC1R regula exclusivament la quantitat de melanina produïda.24 

 

• En aus: El gen MC1R és un dels gens que controla la pigmentació del 

plomatge de les aus.  Tot i això, actua de manera força diversa en les diferents 

espècies. Com en els mamífers, actua en els melanosomes i intervé en la 

producció de melanina (tant eumelanina com feomelanina) en els 
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melanosomes. En aus, a més, la síntesi de feomelanina pot estar 

determinada per factors ambientals.25,26 

 

• En amfibis: Es creu que realitza una funció semblant a la que realitza en 

rèptils degut a que també tenen melanòfors. 

 

• En peixos: L’activació del gen en peixos activa la producció de melanina i la 

dispersió dels melanosomes en els melanòfors dels peixos. Els melanòfors 

són un tipus de cromatòfors1 que reflecteixen els colors negre i marró sota 

llum blanca. 27,28 

 

4.1.3. Metodologia de MEGA 

En aquest subapartat, explicaré el procediment seguit a l’hora de construir els 

diferents arbres filogenètics. Primerament, construiré dos arbres únicament amb 

les espècies pertanyents al grup dels primats i dels altres mamífers. Aquests són 

els que tenen un grau d’homologia més elevat degut a que el seu Query Cover 

és igual o superior al 50%. L’objectiu és poder determinar quina espècie té el gen 

més semblant al nostre. Per fer-ho, utilitzaré dos algoritmes diferents: Maximum 

Likelihood i Neighbor-Joining. D’altra banda, també construiré un arbre 

genealògic amb l’algoritme Maximum Likelihood amb representants de cada grup 

de la taula excloent els invertebrats i els mamífers amb la finalitat de poder 

descobrir l’origen del gen. 

Així com he hagut d’utilitzar el programa BLAST per tal de buscar seqüències 

homòlogues al nostre gen, en aquest següent pas hauré d’utilitzar el programa 

MEGA. A continuació, explicaré el procediment seguit per la construcció de 

l’arbre on hi apareixen primats i altres mamífers amb l’algoritme Maximum 

Likelihood. En la construcció dels tres arbres he seguit el mateix procediment. La 

 
1 Els cromatòfors són cèl·lules que contenen pigments i que reflecteixen la llum. Mentre 

que els mamífers només tenen un tipus de cromatòfors, els melanòcits, que son els 
equivalents als melanòfors en els animals anomenats de sang freda, els peixos tenen 
fins sis grups diferents de cromatòfors. Una altra diferència és que els melanòfors dels 
peixos només poden sintetitzar melanina però no feomelanina.  
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diferència entre el primer i el segon arbre és l’algoritme utilitzat, tot i que les 

espècies són les mateixes. En el tercer arbre s’utilitza l’algoritme Maximum 

Likelihood i les espècies són diferents, s’inclouran les espècies de rèptils, 

amfibis, aus, peixos i la seqüència del gen MC1R en Homo sapiens. 

Primerament, un cop he descarregat el programa, aquest m’ha dirigit a la pàgina 

principal: 

 

 

El rectangle groc que trobem en la imatge anterior senyala l’espai on apareixen 

les instruccions per tal d’utilitzar Mega. Tot i que el programa té una gran 

diversitat d’usos útils, només necessito dos funcions molt específiques del 

programa per tal de realitzar els arbres filogenètics. A continuació, mostraré pas 

a pas què he hagut de fer per construir-los. 

El primer pas que he hagut de realitzar és crear un alineament en el sistema de 

totes les seqüències amb les quals vull construir els arbres. En el cas del primer 

i segon arbre, introduiré les seqüències dels grups primats, altres mamífers i 

Homo sapiens de la taula 1 (consulteu la pàgina 37). En el cas del tercer arbre, 

introduiré les seqüències dels grups rèptils, amfibis, aus, peixos i Homo Sapiens 

(consulteu les pàgines 37 i 38). 

  

Figura 20: Pàgina principal de MEGA.  
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Un alineament consisteix en agrupar un nombre determinat de seqüències 

d’ADN o ARN per tal de comparar-les i poder establir similituds entre elles. Poden 

estar representades en aminoàcids  o nucleòtids i fins i tot alguns programes 

afegeixen espais, anomenats gaps, entre les seqüències per tal que les zones 

molt similars de les seqüències encaixin millor29. Així, en un alineament, com 

menys gaps hi hagi, més semblants són les seqüències. 

Per tal de compondre l’alineament, primerament, he hagut de clicar en la primera 

icona començant per l’esquerra on hi diu “ALIGN” que significa alinear. Com 

podem observar en la figura 21, se’m desplega una pestanya que em permet triar 

entre diferents opcions. He de clicar a la primera on hi diu “Edit/Build Alignment”. 

Figura 21: Primer pas per crear l'alineament.  

 

Un cop he triat l’opció correcta per construir l’alineament, com podem observar 

en la figura 22, he d’escollir si vull crear un nou alineament, si en vull obrir un de 

fet o si vull recuperar una seqüència d’un fitxer. Necessito crear-ne un de nou, 

per tant, escullo la primera opció i clico “OK”. 

  

Comentado [u3]: Hauries d’explicar què vol dir alinear 
seqüències 
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Figura 22: Segon pas per crear l'alineament. 

 

A continuació, se m’obra una altra pestanya en la qual he d’escollir si les 

seqüències per crear l’alineament seran d’ADN, és a dir, amb els nucleòtids, o si 

seran de proteïnes, és a dir, amb els aminoàcids corresponents. Les seqüències 

que he trobat són de nucleòtids, així doncs, escullo la icona on hi diu “DNA”. 

 

 

  

Figura 23: Tercer pas per crear l’alineament.  
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Seguidament, he d’introduir en el programa les seqüències de les espècies 

escollides. Les seqüències de les diferents espècies les tinc guardades en 

l’aplicació de “Llibreta” de l’ordinador (figura 25). El que he de fer és copiar cada 

seqüència individualment i enganxar-la al programa (figura 26).  

 

 

 

 

 

                                                                                                                       

 

                                                        

 

 

En la següent figura, ja he insertat totes les seqüències de les 11 espècies, per 

tant, el programa ja pot construir l’alineament. L’únic que em queda és guardar-

lo. Es pot observar visualment que cada tipus de base nitrogenada em surt 

marcada en un color diferent. 

  

Figura 24: Seqüències en la llibreta. 

Figura 25: Còpia de les seqüències per fer l'alineament.  
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Un cop realitzat l’alineament, ja puc construir l’arbre filogenètic. Així doncs, he 

de clicar la icona on hi diu “PHYLOGENY”. Després, se’m desplega també una 

pestanya que em permet construir diferents tipus d’arbres filogenètics basats en 

diversos algoritmes. Degut a que utilitzaré els algoritmes Neighbor-Joining Tree 

i Maximum Likelihood Tree, explicaré breument en què es basa el procediment 

de cadascun.  

Per una banda, el Neighbor-Joining realitza una matriu de distàncies. 

Primerament, construeix un arbre en forma d’estrella i, aleshores, suma totes les 

longituds de les diferents rames. Seguidament, calcula una matriu inicial de 

distàncies i una matriu transformada i ajunta les seqüències més properes les de 

manera que parteixen d’un mateix node. Torna a fer una matriu amb les altres 

Figura 26: Alineament dels arbres 1 i 2 

Figura 27: Alineament de l’arbre 3.  
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seqüències i agrupa les dues seqüències més properes. El programa segueix 

aquest procediment consecutivament fins haver agrupat tots els nodes.  

 

D’altra banda, en l’algoritme de Maximum Likelihood, el programa construeix 

primerament un arbre inicial mitjançant el mètode Neighbor-Joining fent petits 

canvis en la llargària de les branques per tal que representin la màxima 

semblança possible. Aleshores, es van creant variants de l’arbre fins que no es 

troba una variant d’arbre més probable a ser el correcte.30 

 

      

Figura 28: Construcció d'un arbre filogenètic mitjançant l'algoritme Neighbor-Joining.  

Font: Universidade da Coruña, copyright Andrés Martínez 

Figura 29: Elecció del tipus d'algoritme.  
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Havent ja seleccionat l’algoritme, el programa em fa confirmar si les seqüències 

codifiquen una proteïna. 

 

 

Seguidament, he d’obrir el fitxer de l’alineament que he guardat anteriorment. 

  

Figura 30: Confirmació de que les seqüències codifiquen una proteína.  

Figura 31: Selecció de l'alineament.  
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Un cop obert, m’apareix una pestanya que em permet canviar paràmetres per la 

construcció de l’arbre. No necessito canviar ningun paràmetre i, per tant, em 

quedaré amb els predeterminats del programa. Així doncs, puc clicar “OK” 

perquè ja em construeixi l’arbre filogenètic. 

 

 

 

  

  

Figura 32: Paràmetres que es poden modificar.  

Figura 33: Arbre amb les seqüències amb els noms complets.  
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Amb l’arbre ja construït, per tal de poder analitzar d’una manera més clara els 

resultat, canvio els noms que m’apareixen deixant únicament el nom de les 

espècies. 

 

4.1.4. Resultats dels arbres filogenètics 
 

 

 

 

 

Podem observar que, tot i utilitzar les mateixes seqüències en el procediment de 

la construcció dels dos arbres, un canvi d’algoritme suposa un canvi en els 

resultats. Si analitzem el Query Cover de les seqüències, podem observar com 

les que tenen els gens homòlegs més semblants al gen MC1R dels humans són 

aquelles que formen part del grup dels primats ja que estan al voltant del 90% i 

del 100%. Així doncs, són aquestes les que s’haurien de trobar més properes al 

Figura 35: Arbre filogenètic 2 amb 

l’algoritme Maximum Likelihood.  

Font: Elaboració pròpia 

Figura 34: Arbre filogenètic 1 amb 

l'algortime Neighbor-Joining.  

Font: Elaboració pròpia 
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gen en els arbres mentre que les que són inferiors a un 60%, és a dir, les dels 

mamífers, s’haurien de trobar més separades del gen dels humans. 

No obstant, en els dos arbres trobem les espècies de primats i dels altres 

mamífers mesclades. En un principi, en l’arbre 2 sí que observem com, en 

general, els éssers més propers al gen són els primats que ens han sortit en els 

dos primers resultats a excepció de l’espècie Pan paniscus. Així doncs, en l’arbre 

2, els resultats sí s’assemblen als que podíem esperar però, contràriament, en 

l’arbre 1, hi surten totes les espècies mesclades sense que s’observi cap 

diferència entre les espècies del grup dels primats i del grup d’altres mamífers. 

A més, en l’arbre 2 també hi trobem una contrarietat degut a que el gen homòleg 

més proper al dels humans és el que es troba en l’espècie Vicugna pacos o 

alpaca, que no forma part dels primats i té un Query Cover d’un 59%. Aquest 

resultat no té sentit si considerem que hi havia espècies amb un percentatge de 

100%.  

Tot i que els resultats no siguin els esperats, sí que podem determinar que, en 

un principi, el gen MC1R es trobava igual o de manera molt semblant en tots els 

mamífers i exercint la mateixa funció degut a que són animals amb pèl. 
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Seguidament, es pot observar el tercer arbre filogenètic que, com he mencionat 

anteriorment, conté les espècies de rèptils, amfibis, aus, peixos i la seqüència 

del gen MC1R en Homo Sapiens. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

  

Figura 36: Arbre filogenètic 3 amb l’algoritme Maximum Likelihood. 

 

LLEGENDA: 

 Peixos 

        Rèptils 

        Amfibis 

        Aus 

        Homo Sapiens 
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El que podríem esperar que hagués sortit com a resultat en l’arbre és que, per 

exemple, cada grup (cada color) es trobés en posicions molt properes 

conjuntament. Tot i això, observem una dispersió entre totes les espècies d’un 

mateix grup i no es veu cada grup classificat. D’altra banda, també podríem 

esperar que els humans es trobessin en una zona propera als rèptils degut a 

que, evolutivament, són més propers. No obstant, en l’arbre podem observar com 

el gen dels humans es troba més proper al gen d’algunes espècies de peixos i 

amfibis. 

Això és degut a que aquest algoritme, en la construcció de l’arbre, compara la 

semblança de les seqüències basant-se únicament en la zona de la seqüència 

que representa el Query Cover. Aquesta també és la raó per la qual en els dos 

primers arbres tampoc no acaba de concordar el percentatge de Query Cover 

amb la proximitat de les espècies en l’arbre.  

Finalment, podríem deduir que, pel que fa al gen MC1R, aquest ha pogut 

evolucionar de manera diferent en cada espècie dins d’un mateix grup degut a la 

pressió de la selecció natural determinada per les condicions ambientals en un 

moment determinat que són diferents per cada espècie. També, podem deduir 

que va sorgir fa aproximadament 550 milions d’anys, quan van aparèixer per 

primer cop els animals vertebrats en la Terra. Els primers animals vertebrats van 

ser els peixos, així doncs, podria ser que el gen MC1R sorgís per primer cop en 

alguna espècie de peixos. 

 

4.2. Conclusions  

En aquest apartat, he pogut arribar a les següents conclusions: 

• El gen MC1R es troba en altres espècies de mamífers i aus on els gens 

homòlegs compleixen una funció molt semblant degut a que són animals amb 

pèl, en el cas dels mamífers, i plomes, en el cas de les aus. En aus i mamífers, 

el gen és un dels encarregats en el control de la producció de melanina i actua 

en els melanosomes.  

• Es troba també situat en els melanòfors dels rèptils, amfibis i peixos i complint 

una funció important pel que fa a la pigmentació d’aquests animals i a la 

determinació del color que reflecteixen sota llum blanca. 
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• Es troba en invertebrats però en un grau d’homologia molt baix. Ho sabem 

degut a que, tot i que el percentatge de Percent Identity es trobi entre un 75% 

i un 90%, el Query Cover es troba entre un 1% i un 5%. Això significa que, de 

tota la seqüència, només tenen entre un 1% i 5% de zona igual amb el gen. 

• En la recerca es pot observar que, a mesura que m’he anat allunyant 

evolutivament dels humans, el percentatge de Query Cover ha anat 

disminuint i, per tant, el grau d’homologia també. 

• El gen MC1R es troba en molts animals vertebrats. Els primers animals 

vertebrats van ser els peixos que van aparèixer fa 550 milions d’anys 

aproximadament. El gen que tenim els humans avui en dia podria haver 

aparegut per primer cop fa al voltant de 550 milions d’anys en alguna espècie 

de peixos exercint la funció esmentada anteriorment.   
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5. RESPOSTA DES DEL PUNT DE VISTA DE LA 

GENÈTICA DE POBLACIONS  

 

OBJECTIUS 

En aquest apartat, intentaré donar resposta a la pregunta pel que fa a la genètica 

de poblacions. S’intentarà trobar quins són els altres beneficis i perjudicis de tenir 

una variació en el gen, com actua la selecció natural amb el gen i es calcularà la 

freqüència del gen en Alcarràs utilitzant dues dades diferents que ens ajudaran 

a determinar la influència dels moviments migratoris. Altrament, compararé les 

freqüència en latituds diferents amb la finalitat d’analitzar si la selecció natural 

exerceix pressió o no sobre els individus amb el gen variat. 

 

5.1. Quins són els beneficis i perjudicis de ser pèl-roja?  

En aquest apartat del treball, analitzaré quines són les conseqüències tant 

positives com negatives de tenir variacions en el gen MC1R així com la pressió 

que realitza la selecció natural respecte aquestes característiques i com 

influència en la freqüència de l’al·lel.  

Una variació en el gen MC1R va més enllà dels cabells pèl-rojos. La nostra pell 

és un dels òrgans més importants que tenim els humans. Així doncs, degut a que 

una de les funcions de la pell és protegir-nos dels rajos UV del Sol, el fet que en 

algunes zones la radiació solar sigui més o menys intensa, pot prendre un paper 

important en la distribució de persones pèl-roges amb pell clara en la Terra.  

Per una banda, per persones que visquin en zones de latitud alta on les 

temperatures són molt baixes i la llum solar és escassa, el fet de tenir un canvi 

en el gen que fa que la pell sigui més vulnerable a la radiació ultraviolada i 

aquesta sigui millor absorbida, pot fer que la selecció natural actuï a favor 

d’aquest caràcter mutat. Això provoca que aquests individus tinguin menys 

probabilitats de patir problemes de salut relacionats amb la vitamina D com el 

raquitisme, tenir els ossos dèbils i adolorits, etc.   
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D’altra banda, en persones que visquin en latituds baixes on les temperatures 

són molt altes i la llum solar és més intensa, el fet de tenir una variació en el gen 

MC1R i tenir la pell clara significa que es troben més desprotegides dels intensos 

rajos UV en aquests ambients i la seva pell absorbeix massa les radiacions UV 

del Sol. En conseqüència, aquests individus tenen més probabilitats de cremar-

se per exposició al Sol i d’acabar patint  malalties de la pell com el melanoma, el 

carcinoma2, la neoplàsia, l’albinisme, etc.  

En aquest cas, el fet de tenir una variant en el gen, fa que aquests individus 

posseeixin una condició desavantatjosa respecte els altres individus de la seva 

mateixa espècie i que la selecció natural actuï pressionant negativament i fent 

que la seva supervivència sigui més dificultosa.  

Com podem observar, en aquest gen, la selecció natural compleix un paper força 

important en la determinació de la freqüència de l’al·lel. Mentre que per una 

banda, en zones de latituds molt altes el fet de ser pèl-roig i tenir la pell clara és 

una condició beneficiosa i favorable i fa que aquests individus siguin més 

abundants degut a que tenen més probabilitat de sobreviure. Per l’altra, en 

latituds més baixes, el fet de ser pèl-roig i tenir la pell clara suposa tenir una 

característica no beneficiosa i fa que aquests individus tinguin més dificultats per 

sobreviure i siguin menys abundants. 

Però, aleshores, què passaria en les zones properes a l’equador? En aquelles 

zones, la distribució de la mutació dependria de la deriva genètica i quedaria en 

mans de l’atzar. Això és degut a que la variació del gen no acaba de ser ni 

beneficiosa ni desfavorable pels individus pèl-rojos i pell clara. 

 

 

 

 
2 Carcinoma: consisteix en un tumor cancerigen que apareix en les cèl·lules epitelials i que es pot 
propagar per altres teixits o òrgans.40 



Per què soc pèl-roja? 
 

55 
 

5.2. Càlcul de la freqüència de l’al·lel en Alcarràs 

En aquest apartat, realitzaré un petit estudi sobre el percentatge de persones 

que poden portar el gen a Alcarràs mitjançant càlculs que ens informaran sobre 

la freqüència del gen. Per tal de calcular la freqüència al·lèlica d’un gen en una 

població determinada, cal utilitzar diverses fórmules que ens permetin descobrir, 

a partir del nombre de persones totals i el nombre de persones aproximat que 

tenen el gen recessiu, la freqüència de l’al·lel. 

Primerament, anomenarem p a la freqüència de l’al·lel dominant R, mentre que 

anomenarem q a la freqüència de l’al·lel recessiu r, que és la que volem 

descobrir. La freqüència dels al·lels es calcula sobre 1, així doncs, es compleix 

que p + q = 1. 

He d’investigar sobre el nombre de persones que tenen el gen homozigot en 

Alcarràs. Degut a que es tracta d’un al·lel recessiu, no puc saber exactament el 

nombre de persones que contenen l’al·lel ja que, per exemple, no puc saber si 

una persona amb els cabells castanys té el genotip heterozigot “Rr” o homozigot 

“RR” perquè el fenotip de totes dues serà cabells castanys.  

No obstant, sí que puc saber quantes persones del municipi aproximadament 

tenen el genotip “rr” perquè ho manifestaran en el fenotip i seran pèl-roges. Així 

doncs, he de començar per comptar les persones pèl-roges en el municipi. 

Aproximadament, a Alcarràs, hi ha unes 24 persones, amb una franja d’error on 

hi poden haver 3 o 4 persones més. Cal aclarir, però, que el nombre de persones 

pèl-roges és un nombre aproximat que he extret mitjançant les persones del 

poble que conec i mitjançant ajuda que m’han aportat familiars i amics. 

Un cop ja sabem quantes persones pèl-roges hi ha en el poble i també sabem 

que cadascuna d’aquestes persones té el genotip “rr”, he d’investigar sobre el 

nombre de persones que hi ha en total en Alcarràs. Segons l’Institut d’Estadística 

de Catalunya, el 2019, hi havia 9514 persones en total35.  

Els fluxos migratoris consisteixen en un dels factors que intervenen en les 

variacions de les freqüències al·lèliques i gèniques en les poblacions. Així doncs, 

per tal d’investigar el paper que prenen els fluxos migratoris en la freqüència de 

l’al·lel, la calcularem primerament descartant aquelles persones que provenen 
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d’altres zones geogràfiques, que fa relativament poc temps que es troben en el 

poble i no han arribat a compartir un intercanvi genètic amb la població i, 

seguidament, no descartant-les.  

Població total: 9514 (a considerar en el segon estudi de la freqüència de l’al·lel) 

Població immigrant: 2876 

Població total – Població immigrant = 9514 – 2876 = 6638 (a considerar en el 

primer estudi de la freqüència de l’al·lel) 

• Primer estudi: 

Hem de considerar que la freqüència genotípica del genotip “rr” serà q², la 

freqüència genotípica del genotip “RR” serà p² i la freqüència genotípica del 

genotip heterozigot “Rr” serà 2pq. Així doncs, per tal de calcular la freqüència 

al·lèlica, primer cal dur a terme el primer càlcul: 

 

q2 =
𝑛° 𝑝𝑒𝑟𝑠𝑜𝑛𝑒𝑠 𝑝è𝑙 − 𝑟𝑜𝑔𝑒𝑠

𝑛° 𝑝𝑒𝑟𝑠𝑜𝑛𝑒𝑠 𝑡𝑜𝑡𝑎𝑙𝑠
=  

28

6638
= 4,21 · 10⁻³ 

Degut a que aquest càlcul ha estat de l’al·lel elevat al quadrat, és a dir, de q², he 

de fer una arrel quadrada per tal de calcular la freqüència real de l’al·lel r.  

𝑞 = √𝑞² =  √4,21 · 10−3 = 0,065 

A continuació, aplicant la fórmula p + q = 1 i aïllant-ne la p, obtindríem la 

freqüència de l’al·lel R.  

p = 1 – q  

p = 1 – 0,065 = 0,935 

Els resultats d’aquest primer estudi ens indiquen que, de cada 100 persones 

d’Alcarràs, 94 no contindrien la variació del gen MC1R i 6 persones sí el 

contindrien.  

  

Comentado [cm4]: Podria calcular quantes persones tenen 
l’al·lel al poble. 
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• Segon estudi: 

 

q2 =
𝑛° 𝑝𝑒𝑟𝑠𝑜𝑛𝑒𝑠 𝑝è𝑙 − 𝑟𝑜𝑔𝑒𝑠

𝑛° 𝑝𝑒𝑟𝑠𝑜𝑛𝑒𝑠 𝑡𝑜𝑡𝑎𝑙𝑠
=  

28

9514
= 2,94 · 10⁻³ 

 

𝑞 = √𝑞² =  √2,94 · 10−3 = 0,054 

 

En aquest segon estudi observem que, de cada 100 habitants d’Alcarràs, 5 

contindrien l’al·lel mentre que 95 no el contindrien. 

Mentre que considerant tota la població ens ha sortit una freqüència de l’al·lel 

d’un 0’054, no considerant a les persones immigrants ha sortit una freqüència 

d’un 0,065. Els fluxos migratoris fan que les característiques al·lèliques d’una 

població determinada variïn i això queda demostrat pels estudis anteriors. Si 

observem concretament el cas d’aquest al·lel, considerant que és un gen ja poc 

freqüent en Alcarràs, no varia molt significativament tot i que sí s’observa cert 

canvi. En el poble, els moviments migratoris fan que aquest gen sigui menys 

freqüent i, conseqüentment, poden fer que disminueixi la freqüència de persones 

pèl-roges en un futur. 
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5.3. Comparació de la freqüència del gen en diferents 

latituds 

A continuació, es realitzarà un gràfic amb les dades de freqüència dels al·lels en 

diferents zones amb l’objectiu de poder determinar si, com he explicat 

anteriorment, la selecció natural pressiona sobre els individus amb una variació 

en el gen i hi ha una correlació entre la freqüència al·lèlica en una població i la 

latitud d’aquella zona.  

Primerament, realitzaré una taula amb les freqüències al·lèliques en les  diferents 

latituds intentant prendre com a mostra 2 o 3 països de latituds baixes, mitjanes 

i altes depenent de les dades disponibles que trobi.36–38 Degut a que en la majoria 

de pàgines web només ens informen sobre el percentatge de pèl-rojos, he hagut 

de fer una arrel quadrada per tal de determinar únicament la freqüència de l’al·lel. 

A continuació, es mostra la taula amb les latituds de cada país o zona, la 

freqüència de pèl-rojos trobada i la freqüència de l’al·lel calculada. 

 

Latituds Països/Zones Freqüència de pèl-

rojos (sobre 1) 

Freqüència de 

l’al·lel (sobre 1) 

53⁰ Irlanda 0,2 0,447 

57⁰ Escòcia 0,175 0,418 

62⁰ Suècia 0,125 0,354 

42⁰ Itàlia 5,7·10-3 0,075 

41,5⁰ Alcarràs 4,3·10-3 0,054/0,065 

55⁰ EUA 0,04 0,2 

Taula 2: Països, latituds i freqüències dels pèl-rojos i de l'al·lel. 
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En la taula, la latitud dels EUA no és la corresponent amb la latitud del país 

perquè les persones que viuen en els EUA són persones provinents de diferents 

zones geogràfiques que hi van emigrar. En el cas de les persones pèl-roges que 

viuen en els EUA, aquestes provenen de països localitzats en les zones del 

centre-nord d’Europa com Irlanda i Escòcia. Així, he escollit una latitud que es 

trobi al voltant de la d’aquesta zona ja que la latitud dels EUA no ha intervingut 

en aquest cas en que la freqüència sigui superior o inferior sinó que hi ha influït 

la migració i, teòricament, la latitud del país d’origen.  

El següent pas és la construcció d’un gràfic de punts amb Excel amb les dades 

de les freqüències al·lèliques i les diferents latituds. Així mateix, faré que l’Excel 

inclogui una línia de tendència que mostri la inclinació aproximada que tenen els 

punts del gràfic per observar si, realment, en allunyar-nos de l’equador, la 

freqüència de l’al·lel augmenta. 

 

En el gràfic anterior, observem que en les zones amb latituds més altes com 

Irlanda, Escòcia i Suècia, la freqüència és més alta que en zones de latituds 

baixes com Itàlia i, en aquest cas, Alcarràs. Així mateix, observem com la línia 

de tendència, efectivament, té una pendent positiva que indica que, a mesura 

que els països es troben en climes més freds i latituds més altes, la freqüència 

de l’al·lel augmenta. Així, podríem dir que, com havíem suposat, la freqüència de 

l’al·lel varia segons la latitud en la qual cada país es troba. Tot i això, faltarien 

Figura 37: Freqüència de l'al·lel respecte les latituds.  
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algunes dades de països amb latituds més baixes per acaba de confirmar la 

teoria. 

5.4. Conclusions 

En aquest apartat, s’ha pogut arribar a les següents conclusions: 

• Una variant en el gen suposa un risc elevat d’algunes malalties com el 

melanoma i el carcinoma. Així mateix, suposa un benefici en individus que 

viuen en latituds altes i un perjudici en persones que habiten en latituds més 

baixes. 

• La freqüència de l’al·lel en la població d’Alcarràs (entre 0,065 i 0,054) 

concorda amb la freqüència d’Itàlia (0,075), país amb el qual comparteixen 

una latitud semblant. 

• Els moviments migratoris provoquen canvis en les freqüències al·lèliques en 

les poblacions. 

• La freqüència de l’al·lel varia segons la pressió que exerceix la selecció 

natural sobre els individus que fa que la variant en el gen sigui beneficiosa, 

perjudicial o ninguna de les dues. 

• En zones de latitud alta, on la intensitat del Sol és més baixa, la freqüència 

és superior que en zones de latitud mitjana i baixa, on la intensitat del Sol és 

més elevada. Com més ens allunyem de l’equador, més freqüent és l’al·lel. 
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6. CONCLUSIONS 

En aquest treball, he pogut resoldre la pregunta proposada a l’inici d’aquest 

projecte des de diferents punts de vista: genètica mendeliana, genètica 

molecular, evolució i genètica de poblacions i n’he extret les següents 

conclusions: 

1. La pigmentació en els éssers humans és una característica poligènica tot i 

que el gen MC1R és un dels més importants en la determinació del color dels 

cabells. 

2. Soc pèl-roja degut a que continc el gen MC1R, recessiu i no lligat al sexe, 

amb una variant al·lèlica determinada que podria ser una de les següents: 

p.D84E, p.R142H, p.R151C, p.R160W i p.D294H. 

3. Els meus pares són portadors d’aquest gen tot i no expressar-lo. 

4. Es tracta d’un gen introns que es troba en el cromosoma 16. 

5. El gen MC1R, amb una zona codificant de 957 nucleòtids, sintetitza una 

proteïna GPCR de 317 aminoàcids.  

6. Aquesta proteïna regula una de les rutes de senyalització de la síntesi de 

melanina. Segons la senyal rebuda, en els melanòcits se sintetitzarà 

eumelanina o feomelanina. 

7. Els meus melanòcits sintetitzen més feomelanina que eumelanina i, també 

per aquesta raó soc pèl-roja. 

8. El gen MC1R té gens homòlegs en altres espècies de mamífers, rèptils, 

amfibis, aus i peixos.  

9. En mamífers, rèptils, amfibis, peixos i aus compleix una funció important en 

la determinació de la pigmentació. En mamífers i aus es troba en els 

melanosomes on determinen la producció de melanina mentre que en la 

resta, es troba en els melanòfors on determina el color que reflecteixen 

aquests animals sota llum blanca. 

10. En evolucionar, el canvi en la seqüència del gen va suposar un canvi en la 

funció d’aquest. Enlloc d’actuar sobre els melanòfors dels rèptils, amfibis i 

peixos, va passar a actuar en el color dels cabells dels mamífers i, 

posteriorment, els humans.  

11. A mesura que les espècies són de grups evolutivament més llunyans, el grau 

d’homologia del gen disminueix.  

Comentado [u5]: Intenta concretar la variant al·lèlica 

Comentado [u6]: Enlloc de saltar directament dels peixos als 
mamífers, podries esmentar també la funció del gen en els grups 
que evolutivament estan entre ells, els amfibis , i rèptils 
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12. Degut a que la construcció dels arbres filogenètics es basa en únicament la 

part de la seqüència que pertany al Query Cover, els resultats no han estat 

els esperats pel que fa al grau d’homologia entre les espècies i la seva 

distància en els arbres. 

13. Segons els arbres, podria haver sorgit fa al voltant de 550 milions d’anys 

enrere, quan van aparèixer els animals vertebrats.  

14. Una variant en el gen no tan sols suposa un canvi de color en la pell i en els 

cabells, sinó que també té com a conseqüència un risc elevat en algunes 

malalties de la pell. 

15. Una major quantitat de feomelanina en la pell, fa que aquesta absorbeixi més 

els rajos UV del Sol. 

16. Aquest fet ocasiona que, segons la intensitat del Sol d’una zona determinada, 

la variant pugui suposar un avantatge o un desavantatge sobre els individus 

i que la selecció natural pressioni favorablement o desfavorablement sobre 

aquests. 

17. En Alcarràs, el fet de tenir una variant en el gen no afecta ni favorablement ni 

desfavorablement com en la majoria de zones properes a l’equador. 

18. La freqüència de l’al·lel en aquestes zones depèn de l’atzar. Aquesta, en 

Alcarràs es troba entre el 0,065 o 0,054. 

19. La freqüència d’un al·lel en les poblacions es veu afectada pels fluxos 

migratoris i la recombinació genètica. 

20. S’ha comprovat que en països amb latituds altes la freqüència al·lèlica és 

superior a la freqüència en països amb latituds baixes o mitjanes. Per tant, la 

freqüència al·lèlica d’aquest gen està relacionada amb la latitud i depèn del 

factor de la radiació solar. 
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DIFICULTATS 

Al llarg del treball, m’he trobat amb algunes dificultats pel que fa a la recerca 

d’informació i a la utilització dels programes bioinformàtics. Al no ser un 

assumpte gaire popular de manera aprofundida, la majoria d’estudis els he trobat 

en anglès, fet que ha causat alguna dificultat per comprendre el vocabulari tècnic. 

Així mateix, les bases de dades, sovint,  són laberints pels quals és molt fàcil 

perdre’s.  

Pel que fa als programes bioinformàtics, ha estat més difícil la comprensió de 

com utilitzar-los i les eines que contenien que la posada en pràctica en si 

mateixa. Tot i això, aquestes petites dificultats m’han ensenyat a ser més eficient 

en qualsevol recerca i a utilitzar aquest tipus de programes en un possible futur. 

Una altra dificultat ha estat també el temps, que no m’ha permès continuar amb 

la recerca i ampliar-la i perfeccionar-la el màxim possible. 

QÜESTIONS QUE HAN QUEDAT PER RESOLDRE 

A continuació, esmentaré aquelles preguntes que han quedat obertes i que 

deixen oberta una línia de continuació en aquest treball d’investigació. No s’ha 

pogut acabar de resoldre per quina raó exacta els resultats dels arbres 

filogenètics difereixen en utilitzar diferents algoritmes (Maximum Likelihood i 

Neighbor-Joining). Així mateix, tot i que en invertebrats es trobi en un grau 

d’homologia molt baix, es podria investigar sobre en quina possible espècie 

d’invertebrats va aparèixer el gen en primer lloc. 
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8. ANNEX 

>16 dna:chromosome chromosome:GRCh38:16:89911519:89921577:1 

CAGGATCTGGGCACGGGTGGAGAAGGGGCCCCACGGGGTCTTCAGTGCA

GGTCCCTGCTGAATGCCAAGGCCCTGGGTGCACGTCCTCCTTGAACTTGC

TGTGGAGTTCGTCAACAGAGCTGCGTGCCTTGTTGGTAGAGGGTCTCAGG

GCAGGGCTGGAGCAGAGAGGCCCCTATGTGGCAGCCGGCCTTCAGTCTT

GTTCCTCCAAGCAAGTGGGGTGGAGATGTTGGGGTCCTTTGGCTGGATGC

CACTATCTGTTGAATCTGACAAAATAATTTTCTTTTTTTTTTTTGAGACAAGA

GTCTCACTGTGTCGCGCAGGCTGGAGTGCAGTGGCGCAGTCTCGGCTCA

CTGCAAGCTCCGCCTCCCGGGTTCACGCCATTCTCCTGCCTCAGCCTCCC

GAGTAGCTGGGGCTACAGGCACCCGCCACCACGCCTGGCTAATGTTTGTA

TTTTTAGTAGAGACGGGGTTCCACCATGTTGGCCAGGATGCTCTCAATCTC

TTGACCTCATGATCCGCCCGCCTTGGCCCCCCACAGTGCTGGGGTTACAG

CTGTGAGCCACCGCGCCTGGCTCTGCCAAAATAATTTTATTAGAGAACTTG

AGGGCAGTGCCCAGAATTGAAGGCGAAGCCCCAGAAGCATGTTTTGCAGA

GAAGTGCCCAGGGAAGCTCTGAGGGCCCATGTAGCAAAGATCAGGGGAT

AGTCGGTCTGAGGGTGAATGGGCCACTCGGACCAAGACCCCAGTCTTGG

GGGAGGGCTTAGCTGGAGCAGGTCCTGGCACAGTTGACTGATGGTGCAC

AGAACCCGTGCATCCCACGGCCCCACGGTGCTGCAGCTGCAGGAGGGGC

GGAGGCTGCAGCCAGACAGCATCAGAAGCCAGCGTGGTTCTGGAAGGAT

CGAGAACACCAAGGTGTTAGGGCTGCAGCAGGGGTCCTGTCCCCTGGCA

CCCCTCACCGCCCTAATCTTTTACCCTTAGGAGGCAGCAGACACGAGGGG

CTGCCCGAGGCTCTAGGGCGGCCAGTGAGGCAGGAAACATGTTCCAGCC

CCAGCTAGGTACTGGTCCGTGGACCCACCTCCCAGAAAGCCCATCACTGT

GTAATCGTCTAACCTGGGGCTCGCCGAGGCCTGTGAGTTCATCCTTTTGG

CAGTTCCTGGTGTCTCCTTACTCTGCTCAGCATTTCCTGGGCGGGAGCTTA

GGGTGCAGGACCCTCCCCAGGACGACGAGGGCCCAGTGTCCATGACAAG

AGTTGGCCCGAGGGCTGAGCCACGTGTGCCCATCTCAGACGTGGGCCTG

AGGGTGCAGCCCTGGCCCTGTGCTGGCCATTTCTAGGAGCGGTGCCCTG

AGGTCCCAGCTGTGATAGCCCCACGCTCTGCAGGAAGAGATCATGGGGG

CGGGGAGTTGGTGCTGCGGCCTCGTTCCTCTCTGCAGTGAGTGAACGAT

GTTTGTGGTCAGCAGGAGCCTGTGGGGAGCACAGGCTGGTCCTCCTGGT

GTCCCACCCACCCCTTTTTCCATGGGGGATCTGCACTCATCTCCAGGGAA

GATGGTTGGGAGATAACCCCAGTCTGCTCTAGGTCCCCACCCTCCACAGC

CAGGGTGGTCCGTGGTGAGCTTCAGCCATCGAGATGCGGGAGTCTGCTA

GAGTCTTCAGGGTCTTTTCTCTGAAAATGACAGGCTAGCAAGGAGACCTG
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GGTCCCCTGCCTCTTCCATTCCAGATGCCTTGAGTCCACCCAAATAGGGG

ATGTGATGTTTGGAGCTGCAGCAGCCGCCCTACGGTTGGGAGTCAGAGAA

GAGCCGGTGTTCCAGGGACAATGCAGCAGAGGCTGAGCCCAGGCCTGCT

GTCCTGAGAGGTGGCTGGATCACTGACACTTTGGCAGTGGTGCTGGGGTT

TATGTCATGACCTGCAGCTGAGCCTACTTCCAATGACCGTGAGATCTGAAA

GACTGTTTTGAGGGCGTAGCCTCTGCCATGATTGTGGGGAATGCTGTCCT

GTTTCCTCCCTTGGCCCTGCTCAGCCCAGCGAGAGGCTGAGGCGCACGT

GGCTCCCCGGGTGCCCACAGGCAGCGTGGCTCACCAGCCGGGCCCTTTT

CCACTGAGCCAGAACCCCCCAAAGCCTTCAATGCAGGCACCACGGTGAG

CCCACGAGAAACCCTGCTTGCCACCTCCCACACCCCCACCCCCAAGTTCA

AAGGAAATGGTCCCTGAACCAAGGGCTGAGATCAGCTGTGGGTCCAGCTG

TCCTGGGGAGCTGTACTGGAGCCCACCACGGTGGGACTGTTGGTCCGGC

GGTGACCCCCACCTCCATGTCTGTGGCCGCAGCTGGACAGGCCACTCCC

TGGGCCACAGAGATGTTTTACCTCTCGCAGCCCTCGGGCACACATTGAGC

AGATGTGTGTGTGTGTGCGTGTGTGGGTGGGTGCGCATTTGTGTGTGCCT

GTGTGTGTGCGCATGTGGTGTGGGTGCACGTGTGTGCACGTGTGTGGGT

AAACATTGTGTGTGCGCATACGTGTGTGGGTAAACATTTGTATGTGCACGC

GTGTGTGGGTAAACGTGTGTGCGCACGTATGTATGTGTGTACATTTGTATG

TGTGTACATTTGTATGCATGTGTGCCTGTGTGTGTGTGCCTGTGTGTGTGG

GTGCACATTTGTGTGTGTGTGTGTGCCTGTGTGTGTGTGTGCACGTATGTA

TGTGTGCACACTTGTATGCATGTGTGCCTGTGTGTGTGGGTGCACATTTGT

GTGTGTGTGCCTGTGTGTGTGGGTGCACATTTGTGTGTGTGGGTGCACAT

TTGTGTGTGTGTGCGCCTGTGTGGGTGCACATTTGTGTGTGTGTGTGCCT

GTGTGTGTGCCTGTGTGTGTGGGTGCCTGTGTGTGTGGGGCACATTTGTG

TGTGTGTGTGCCTGTGTGTGGGTGCACATTTGTGTGTGTGCCTCTGTGTG

TGTGCCTGTGTGTGGGGGTGCACATTTGTGTGTGCGCCTGTGTGTGGGG

GTGCACATTTGTGTGTGCGCCTGTGTGTGTGGGTGCACATTTGTGTGTGT

GTGCGCCTGTGTGTGTGGGTGCCTGTGTGTGTGTGGGGCACATTTGTGTG

TGTGTGTGTGCCTGTGTGTGGGTGCACATTTGTGTGTGTGCCTGTGTGTG

TGTGCCTGTGTGTGGGGGTGCACATTTGTGTGTGTGTGTGCCTGTGTGTG

GGGGTGCACATTTGTGTGTGTGTGTGCCTGTGTGTGTGGGTGCACATTTG

TGTGTGTGTGTGCCTGTGTGTGTGGGTGCACATTTGTGTGTGTGTGCCTG

TGTGTGTGGGTGCACATTTGTGTGTGTGTGTGCCTGTGTGTGTGGGTGCA

CATTTGTGTGTGTGCCTGTGTGTGGGTGCACATTTGTGTGTGTGTGCCTGT

GTGTGTGTGCCTGTGTGTGTGGGTGCACATTTGTGTGTGTGTGTGCCTGT

GTGTGTGGGTGCACATTTGTGTGTGTGTGTGTGCCTGTGTGTGTGTTGCA

GGCCCTGGATGCCAGACACTGAATAAACGCAGGAAGACGTCTGTCTTCAT
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TCTCCTCGTGGGTCGCTGGTCCAGAAACACCTGGATGGAAAGTGCTCTGC

AGGAACGGTGCCTCTGCCTGTGGCGGGGACCCTGGTGAGCGGATGGGC

CAGCCCCACGTGTCTTCCGGCCACTCAGCATGCAGTGTTTCCAGGGGCAC

TAAGAGACCAAAATCGAGATATGATTAGCTGTAGGATGTCATCTAATCACA

GATCATCCCGAGGCTAATTTATCTCCCCCATGACCATAACACATCAAAAAG

TTGACTTTTTGCAGCTCGGCTGTGCCTCATCTTCCCACGAAGCCCCGACA

GGCACATCCAGTGAGGAACCACAGTGGGAGTCCTGTGGCAGGGTCACCC

CACTTCCGATGCCCTCCAGCTGCATCTTGGCACGAAAAAGGCTGCCCAGT

TCTCATGCCCTTTCAAGTCCCGGGCTGGGGGGTAGCAGTGGAGGCTGGG

GTTAACCGCCGTCCGTCTCAAAGGCCTCATTGTGGAGCTGCAAACACGAA

CGTCCTTGAAATGTGAGGGGACAGTGCTCTGGGGCAGGGGCTGCTCACT

GGTTCATGGCCAGAGGTGAGCGGGCTCTGGGTCTGGGTCTGTGAGGTGC

TGTGGACGTCGGGGGTGCTCCTGGGGCAGGGACACAGCCACGGCCCTCA

CACCAGTGGAGCCGTCTTCCTTCCCGAGGCAGAGGCTTGGCCTTCTCACA

CCTTGGGACCCTTCTCTCCCCTGTGCTCATGCTGGAAGCACAGCGTGAGG

GGGCAAAGGTCATGGGAGGCAAAAGGCTGGGCTGAGGCCGAGGCTCTGT

GGCTGTGGCCGGATACCAGGTCCTGTGGTGGTGTGGGCAGGGCGCGCTC

TCTCCTCTGAGCAGCCTGGGGCTGCGTGTGTGAACAGAAACAGGCCTGC

CGATTTGAAGATGGTTTGACCAAGTCTCCCAAAGCTGAAGAGAGGTCCCT

GCCCATGTCCCCCGGGTGGCAATCCACAGACGCACCTGTGTCCATCAGAC

GGTATCGTTGATAGGGAGTCTGAAGCCACCCAGACGTGGTCTGTTCACGC

CGTGGACACCACGGTCTGAGGCAGACGGTTACAGCCACCGGCATAGGCG

AATCTCAGCCAGAGAGAGTGAACTGGGACACCATTCACGTGATGGGCCAG

ATGGGCTGGCAGCGGCTCGCTGGAGCCGTCCGGGTGGGAACGCTGTGTC

TGTTGGTCTGGTGCTGCTTATGTGGCTGGTTCAGGTCTGTCATCCGTCAAC

CTGCATATTTATCACTGGTGCATTTTCATGTATGTTGTACCTCAATTAAAAC

ATTTTAGGGCCGGGCGCGGTGGCTCACGCCTGTAATCCCAGCACTGTGG

GAGGCGGAGGCGGGAGGATCATGAGGTCAGGAGATCAAGACCGTCCTGG

CCAACATGGTGAAACCCCATCTCTACTAAAAAAAATACAAAAATTTGCCGG

GTGTGGCGGCACGCGCCTGTAGTTCCAGCTACTCAGGAGGCTGAGGTAT

GAGAATTACTTGAACCCAGTAGGCAGAGGCTACCGTGAGCCAAGATCATG

CCACTGCACTCCAGCCTGGGTGACAGTGAGACTTCGTCTCAAAAAAAAAA

AAAAAAAAATTAAAGCAGATGGGGTGTGGGGGCTCATCCCTGTAATCTCA

GCATTTTGGGAGGCTGAGGCGGACCGATCACCTGAGGTCAGGAGTTCAA

GACCAGCCTGGTCAACATGGTGAAACCTCATCTCTACAAAAAATACAAAAA

ATAGCCAGGTGTGGTAGTGGGTGCCGTAGTCCCAGCTAGTTGGGAGGCT

GAGGCATAAGTATTGCTTGAATCCAGAAGGTGGAGGTTGCAGTGAGCCAA
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GAATGCACCACTACACTCCAGCCTGCGCGACAGAGTGAAACTGTCTCAAA

ATAAATAAATACATAAAAATTATATGTATATATATATATATATATATTTTTTTTT

TTTTGAGACTGTATCTCTGTTTCCCAGGCTGGAGTGCAGTGGTGTGATCTC

GGCTCACTGCAACCTCCGCCTCCTGGGTTCAAGCAATTCTGCCTCAGCCT

CCCAAGTAGCTGGGATTATAGGCGTGCGCCACCACGCCTGGCTGATTTTT

GTATTTTTAGTAGAGATGGAGTTTCACCATATTACCCAAGCTGGTCTTGAA

CTCCTGACCTCATGATCCGCCTGCCTCAGCCTCCCAAAGTGCTGAGATTAT

AGGGGTGAGCCACTGTGCCCGGCAATAATAATTTTTTTTTTTTTTGAGACA

GAGTTTTGCTCTTGTTGCCCAGGCTGGAGTGCAATGGTGCAATCTCGGCT

CACGGCAACCTCCGCCTCTCATGTTCAAGCTATTATCCTGACTCAGCTGG

GATTACAGGCACCCACCACCACACCTGGCTGATTTTGGTATTTTTAGTAGA

GACGGGGTTTCTCCATGTCGGCCAGGCTGGTCTCGAACTCCTGACCTCAG

GTGATCCACCCGCCTTGGGCTCCCAAAGTGCTGGGATTACAGCCCTGAGC

CACCATGGCTGACAATAATAAAAAATTTTAAAGCAAAACTAAAGATTTATAA

ATTGTAAAATGCGGTTGTAACAAGTATTTACTGTACCAGTAAATATGAAAAA

TATTAATGTCCTCACACACATGGAGGTGGCTTGTGAGTGGTGTGAGCATTT

CATGGTCAGAGTTTGGCAGTTGGGCGAGAGACAGGATGGATTTTAACTCG

AACATCGCAGACACAAAACTGAAAACCCTGATGCGGTGCCTGCACCGTTG

CCTCCTTTCCTGCAGCTGTAAATGGGACGAGTAATTCCATCCCCCTCCCG

CTTCCACCCTTCAGCACAGACGCAGTCTTCAGCAAGGAAGTGCTGGGAAC

GCCCTGGAGTGAACCCAGGAAGATGCCTGCAGTGGGTGCCAGGGCCCCT

CTCCACCGTCCCTGCTGGGCTTCGGGGCCACGCCCGACTGCTGTGAACG

GCCTGCGGAGCACCACGTGCGACGGCTGGAGGCGAGAGGTCTGCCTTTG

ATGTGGCTGTTGGTGCAGGGCCTGTGGTGCCTTCCGCAGCGGAAATGGC

GCGCCGCCCGGGGAGGGCGGGAGCAGCGTCCCGGGTGCCCCTGTGAGG

ATGAGCGACGAGATGACTGGAGGGTCCCTGAAGACCTCACTAGGGTGCC

CCCAGCCGGTCCGCTCCCAGGAAGCGACACCCCCACAGCCCCAGGGCTG

CAGCTGAGGGGGTCGCCACTCTGGCTGGGCGAGGCTGGGCCCTTGGGG

GCAGGCGCCAGAGTGGCCTCAGGCTCTACAAGATGCCTGAAAACACCAAC

CTCTCCAGGGCTCACTAGCATTGGACGCTTTCACGCTCTGCCCTGGCCGG

AAGCCCCCTCACCCCGCGCGATGTGCAAACTCCTGCAGGGCTCACTCAGT

TTCCAGAACTTTAATTATTGGAAAGTTCTCCCTGGTCCAGCCCCCAAATCT

GCCGTGAACGTTGACAGCTGAGTTGCTGCTCCATGCGTGCTTTGGCTGAG

AGCAGAGGGGACCCCTGTCCTCCCTGAGCTGCTGACGAGGGGAGGGGTG

AAGGGTGGGGCCTCTGGAGAGGGCAGGTCCCGGGGAAGCTCCGGACTC

CTAGAGGGGCGGCCAGGTGGGGGCCCTGGTGACCAGGACAGACTGTGG

TGTTTTTTAACGTAAAGGAGATCCGCGGTGTGAGGGACCCCCTGGGTCCT
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GCACGCCGCCTGGTGGCAGGCCGGGCCATGGTGGGTGCTCACGCCCCC

GGCATGTGGCCGCCCTCAGTGGGAGGGGCTCTGAGAACGACTTTTTAAAA

CGCAGAGAAAAGCTCCATTCTTCCCAGGACCTCAGCGCAGCCCTGGCCCA

GGAAGGCAGGAGACAGAGGCCAGGACGGTCCAGAGGTGTCGAAATGTCC

TGGGGACCTGAGCAGCAGCCACCAGGGAAGAGGCAGGGAGGGAGCTGA

GGACCAGGCTTGGTTGTGAGAATCCCTGAGCCCAGGCGGTAGATGCCAG

GAGGTGTCTGGACTGGCTGGGCCATGCCTGGGCTGACCTGTCCAGCCAG

GGAGAGGGTGTGAGGGCAGATCTGGGGGTGCCCAGATGGAAGGAGGCA

GGCATGGGGGACACCCAAGGCCCCCTGGCAGCACCATGAACTAAGCAGG

ACACCTGGAGGGGAAGAACTGTGGGGACCTGGAGGCCTCCAACGACTCC

TTCCTGCTTCCTGGACAGGACTATGGCTGTGCAGGGATCCCAGAGAAGA

CTTCTGGGCTCCCTCAACTCCACCCCCACAGCCATCCCCCAGCTGGGGC

TGGCTGCCAACCAGACAGGAGCCCGGTGCCTGGAGGTGTCCATCTCTGA

CGGGCTCTTCCTCAGCCTGGGGCTGGTGAGCTTGGTGGAGAACGCGCTG

GTGGTGGCCACCATCGCCAAGAACCGGAACCTGCACTCACCCATGTACT

GCTTCATCTGCTGCCTGGCCTTGTCGGACCTGCTGGTGAGCGGGAGCAA

CGTGCTGGAGACGGCCGTCATCCTCCTGCTGGAGGCCGGTGCACTGGTG

GCCCGGGCTGCGGTGCTGCAGCAGCTGGACAATGTCATTGACGTGATCA

CCTGCAGCTCCATGCTGTCCAGCCTCTGCTTCCTGGGCGCCATCGCCGT

GGACCGCTACATCTCCATCTTCTACGCACTGCGCTACCACAGCATCGTG

ACCCTGCCGCGGGCGCGGCGAGCCGTTGCGGCCATCTGGGTGGCCAGT

GTCGTCTTCAGCACGCTCTTCATCGCCTACTACGACCACGTGGCCGTCCT

GCTGTGCCTCGTGGTCTTCTTCCTGGCTATGCTGGTGCTCATGGCCGTGC

TGTACGTCCACATGCTGGCCCGGGCCTGCCAGCACGCCCAGGGCATCG

CCCGGCTCCACAAGAGGCAGCGCCCGGTCCACCAGGGCTTTGGCCTTA

AAGGCGCTGTCACCCTCACCATCCTGCTGGGCATTTTCTTCCTCTGCTGG

GGCCCCTTCTTCCTGCATCTCACACTCATCGTCCTCTGCCCCGAGCACCC

CACGTGCGGCTGCATCTTCAAGAACTTCAACCTCTTTCTCGCCCTCATCA

TCTGCAATGCCATCATCGACCCCCTCATCTACGCCTTCCACAGCCAGGA

GCTCCGCAGGACGCTCAAGGAGGTGCTGACATGCTCCTGGTGAGCGCG

GTGCACGCGGCTTTAAGTGTGCTGGGCAGAGGGAGGTGGTGATATTGTGT

GGTCTGGTTCCTGTGTGACCCTGGGCAGTTCCTTACCTCCCTGGTCCCCG

TTTGTCAAAGAGGATGGACTAAATGATCTCTGAAAGTGTTGAAGCGCGGAC

CCTTCTGGGTCCAGGGAGGGGTCCCTGCAAAACTCCAGGCAGGACTTCTC

ACCAGCAGTCGTGGGGAACGGAGGAGGACATGGGGAGGTTGTGGGGCC

TCAGGCTCCGGGCACCAGGGGCCAACCTCAGGCTCCTAAAGAGACATTTT

CCGCCCACTCCTGGGACACTCCGTCTGCTCCAATGACTGAGCAGCATCCA
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CCCCACCCCATCTTTGCTGCCAGCTCTCAGGACCGTGCCCTCGTCAGCTG

GGATGTGAAGTCTCTGGGTGGAAGTGTGTGCCAAGAGCTACTCCCACAGC

AGCCCCAGGAGAAGGGGCTTTGTGACCAGAAAGCTTCATCCACAGCCTTG

CAGCGGCTCCTGCAAAAGGAGGTGAAATCCCTGCCTCAGGCCAAGGGAC

CAGGTTTGCAGGAGCCCCCCTAGTGGTATGGGGCTGAGCCCTCCTGAGG

GCCGGTTCTAAGGCTCAGACTGGGCACTGGGGCCTCAGCCTGCTTTCCTG

CAGCAGTCGCCCAAGCAGACAGCCCTGGCAAATGCCTGACTCAGTGACCA

GTGCCTGTGAGCATGGGGCCAGGAAAGTCTGGTAATAAATGTGACTCAGC

ATCACCCACCTTAGCCCCTTCCAGAAAGTGCTTGAAGTTTGCGGGTGGAG

GGATGGGGGAGGGGAAGGTGGGCAGGGGTGAGAGTCGAGAGGGAAGAA

AGGAGTCCCGGAAAACGTGGCTGCCTCCCCAGGTGAGGAAGCCACAGCC

CCAGAGGCCCCAAATGCCTGGGGAGTGTGGAGGTCCCAACCAGGCTTGC

GCTGACCCTGCTTCTCGGTTTTCTCTCCGTGCTGACAAACCCCAGCCTAG

AGGAAGGACGAGCAGGTGCAGCAGGGCCCCAGTCCCCTCCACTCTTGAC

GCTGTCCTAGCTGCAGAAGAGGCGGGTTCCCAGCCTTCCCTGTGACCACA

TGTGACCTCAGCCGGGACACATCCCTTTGCTGGCCCTGGCCCTGAGTCCC

TCCAGCCATGATGAGCCGTGAATGGGACCATCCCTGTCCACTCTGAGATG

CCTGGAAGGGGGCTCAGTGCAGGTGGGCTGGGGGCTGGGTCTGCTGTCT

GCCCAGCACTGCCATTCTGGGAGTAGGCAGGTGGGGAAGGGGTCGGGG

GTGGAGGGTCTGTGTTCAGCCAGTCCTGGGAAATGCTTGATGTGAGGCTT

CTGAAGATGGCAGTGAGGCAG  

En la seqüència, hi observem en vermell les zones del gen que no es codifiquen 

i l’únic exó que hi ha en el gen. Així doncs, el gen no té cap intró que hagi de ser 

eliminat com s’ha explicat en l’apartat 2.4. D’altra banda, observem els codons 

del gen marcats així com el E-box en color blau i el TATA box en color groc. 39 


