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1. MOTIVACIÓ PERSONAL 

Quan de casualitat vaig llegir en el titular d‘un diari anglès ―WHITE PARENTS... BLACK BABY‖, vaig 

tenir clar que aquest seria el punt de partida del meu treball. I és que ja feia temps que, motivada pel 

programa ―Joves i Ciència‖ de CatalunyaCaixa, buscava un tema original i insòlit per a la meva 

investigació.  

En aquesta segona investigació, a diferència del treball de recerca obligatori per assolir el títol de 

Batxillerat i que amb el meu grup havíem realitzat dins del marc de projecte ARGÓ de la Universitat 

Autònoma de Barcelona (UAB), volia tenir l‘oportunitat de tirar una idea meva endavant, utilitzant tota 

la rigorositat metodològica que amb el primer treball havia assolit.  

Així doncs, m‘endinsaria tota sola en un camí que aleshores no sabia del cert on em duria. Ara ja, a 

posteriori, puc dir que potser aquesta ha estat la millor elecció que he fet mai. Aquesta investigació 

que llegiran, m‘ha donat l‘oportunitat d‘equivocar-me, de frustrar-me i de treballar fins a l‘extenuació. 

M‘ha portat des de la biologia fins a la programació informàtica, coneixent àmbits tan diversos com la 

dermatologia, la genètica, la genètica de poblacions, la bioinformàtica o fins i tot la història. Un treball 

de caràcter interdisciplinari que m‘ha permès acabà creant el meu propi programa informàtic i entrar 

en contacte amb científics i organitzacions d‘arreu que durant aquests quasi deu mesos, han fet 

col·laboracions puntuals i aportacions en aquest treball.  

Considero, doncs, que aquest treball, que el mes de maig tindré l‘ocasió de presentar a la Intel 

International Science and Engineering Fair (EEUU), ha estat una oportunitat d‘aprenentatge única, que 

m‘ha format com a persona i com a científica.  
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2. AGRAÏMENTS  

En primer lloc, voldria donar les gràcies al programa “Joves i Ciència” de CatalunyaCaixa, per 

l‘avintesa d‘investigar que ha donat a gent com jo i també a Sonia Najas, que supervisà la primera 

part d‘aquesta recerca.  

Tot seguit, m‘agradaria agrair la inestimable col·laboració de Clara Prats, professora de física de la 

UPC de Castelldefels, i de Mireia Panadés, professora de biologia del INS Escola Industrial de 

Sabadell. A la primera d‘elles, perquè sense conèixer-me de res, va accedir a ensenyar-me a programar 

des de zero en el llenguatge Logo, possibilitant-me tots aquells coneixements que després jo utilitzaria 

per a la creació del meu model informàtic. A la segona, perquè, sense tenir-ne cap obligació, s‘oferí a 

corregir aquest extens treball. Així doncs, dues persones magnífiques i també unes grans professores 

sense les quals res d‘això hauria estat possible.  

A continuació, voldria agrair la col·laboració de ―Nigeria Albino Foundation‖, tant per la tasca 

humanitària que en el seu país duu a terme, com per les dades que ha aportat en aquest treball de 

recerca. 

També voldria destacar la sort d‘haver entrevistat dos autors d‘un dels articles científics de Pubmed —

―Signatures of Positive Selection in Genes Associated with Human Skin Pigmentation as Revealed 

from Analyses of Single Nucleotide Polymorphisms‖— que vaig fer servir com a base de dades per a 

aquest treball. En primer lloc, Arcadi Navarro, investigador i professor de biologia evolutiva a la 

Universitat Pompeu Fabra de Barcelona —UPF—,  coordinador de Bioinformàtica del Centre 

Nacional de Genotipat —CEGEN— i membre de la Institució Catalana de Recerca i Estudis Avançats 

—ICREA—, a qui vaig poder entrevistar personalment al Centre de Regulació Genòmica (CRG) i que 

és qui em suggerir la possibilitat de contrastar els resultats estadístics amb un model de genètica de 

poblacions; en segon lloc, Oscar Lao, doctorat en biologia i investigador al Department of Forensic 

Molecular Biology at Erasmus University Medical Centre, Rotterdam, The Netherlands; a qui vaig 

tenir el plaer d‘entrevistar via Skype i que, a més a més, em proporcionà un model de genètica de 

poblacions que, més endavant, em serviria per corroborar la validesa del model que jo havia creat.   

Finalment, voldria donar les gràcies a la família i als amics per comprendre‘m i encoratjar-me en tot 

moment.  

De tot cor, gràcies a tots! 
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3.  INTRODUCCIÓ  

El 20 de juliol del 2010 el titular del diari anglès 

The Sun portava aquesta exclusiva*: ―pares 

negres… bebè blanca". La Nmachi Ihegboro, 

una nena blanca, rossa i d‘ulls blaus, acabava de 

néixer d‘una parella nigeriana sense cap ancestre 

blanc conegut que ja tenia dos fills negres  

(Figura 1). 

Segons els experts, un cop descartada la 

infidelitat mitjançant un test de paternitat, hi 

havia tres possibles explicacions per a 

l‘inesperat aspecte de la criatura:  

 Albinisme: Tal com el Professor Ian 

Jackson afirmava, existeixen quatre tipus 

d‘albinisme segons els diferents nivells de 

pigmentació.   Nmachi Ihegboro podria ser 

del tipus II, relacionat amb pell pàl·lida i 

cabells rossos o de color marró clar, que de 

vegades s‘enfosqueixen amb l‘edat. A més  a més, els seus pares podrien ser portadors d'aquest 

desordre genètic, més comú a l‘Àfrica de l‘oest que a la resta del món.  

 

 Un ancestre blanc oblidat: Els progenitors també podrien ser portadors dels al·lels de pell clara 

d‘un avantpassat blanc de qui no coneguessin l‘existència, tal com va proposar el Professor Bryan 

Sykes. 

 

 Una nova mutació genètica: L‘inusual ros dels cabells de la criatura, no només per a un albí sinó 

també per a un nounat normal, suggeria al Professor Bryan Sykes aquesta tercera possibilitat. 

 

 

* Podeu veure la notícia original del naixement de Nmachi Ihegboro a l’ANNEX.  

 

Figura 1 La notícia del naixement de Nmachi 

Ihegboro en portada del diari The Sun. 
 

http://xixona.dlsi.ua.es/apertium/webform/index.php?direccion=&word=Iheboro,
http://xixona.dlsi.ua.es/apertium/webform/index.php?direccion=&word=Ian
http://xixona.dlsi.ua.es/apertium/webform/index.php?direccion=&word=Jackson
http://xixona.dlsi.ua.es/apertium/webform/index.php?direccion=&word=Ihegboro
http://xixona.dlsi.ua.es/apertium/webform/index.php?direccion=&word=Sykes
http://xixona.dlsi.ua.es/apertium/webform/index.php?direccion=&word=neonate%E2%80%94
http://xixona.dlsi.ua.es/apertium/webform/index.php?direccion=&word=neonate%E2%80%94
http://xixona.dlsi.ua.es/apertium/webform/index.php?direccion=&word=neonate%E2%80%94
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4. OBJECTIUS I HIPÒTESIS 

A causa de la controvèrsia, s‘ha decidit no descartar inicialment cap de les tres explicacions suggerides 

per al cas de Nmachi Ihegboro i convertir-les en les nostres hipòtesis de partida per tal d‘explicar com 

una parella subsahariana de raça negra, sense cap parentiu de pell clara conegut, pot tenir un 

descendent blanc: 

 PRIMERA HIPÒTESI: albinisme 

 SEGONA HIPÒTESI: un avantpassat blanc oblidat 

 TERCERA HIPÒTESI: una nova mutació genètica 

A partir d‘aquestes tres línies d‘investigació distintes però interrelacionades, en aquest treball de 

recerca s‘han fixat dos objectius generals: 

 Entendre correctament i explicar cada una de les interpretacions del fenomen 

observat des d‘un punt de vista teòric, mitjançant l‘estudi les hipòtesis. 

 Avaluar quantitativament la versemblança de les hipòtesis, quan sigui possible. 

 

Per tal d‘assolir el segon objectiu general caldrà utilitzar eines matemàtiques. Per tant, serà necessari 

també aconseguir un objectiu metodològic: 

 

 Conèixer i avaluar estratègies matemàtiques i de modelització i simulació per 

estudiar el cas en l‘àmbit de la genètica de poblacions. 

 

Finalment, els objectius generals i el metodològic s‘han concretat en tres objectius específics: 

 Analitzar les pigmentacions cutànies en una població nigeriana a través de 

conceptes genètics teòrics i de la modelització i simulació.  

 Comparar els resultats obtinguts teòricament amb els obtinguts mitjançant 

modelització i simulació. 

 Concloure si la metodologia de modelització i simulació escollida és útil per a 

l‘estudi en genètica de poblacions. 

 

Finalment, per tal d‘assolir els objectius proposats s‘ha estructurat el treball de recerca en tres fases: 

 

 Fase I: Fase de preinvestigació. Consisteix en l‘estudi de la pigmentació humana. 

 Fase II: Fase d‘investigació. Aprofunditzament en el per què d‘aquestes tres 

hipòtesis i avaluació de la seva possibilitat i probabilitat.   

 Fase III: Fase de post-investigació. Simulació i anàlisi de les conclusions de la 

fase II.  
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5. FASE I  

Abans d‘aprofundir en qualsevol de les hipòtesis plantejades, es realitza una recerca bibliogràfica, 

extensa i rigorosa, per tal d‘adquirir una sèrie de coneixements bàsics en dermatologia, genètica, 

genètica de poblacions i bioinformàtica necessaris per al posterior desenvolupament del treball.   

 

5.1 LA PELL   

La pell és l‘òrgan més extens del cos humà, es tracta d‘una capa de teixit resistent i flexible que 

recobreix la superfície del cos i les mucoses dels aparells digestiu, genitourinari i respiratori. Es 

compon de tres capes de teixits diferenciats (Figura 2): 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 
 

Epidermis 

És la capa més externa de la pell. Està composta majoritàriament per queratinòcits, melanòcits i cèl·lules de 

langerhans. Es subdivideix en quatre capes més: la còrnia, la granular, la mucosa i la basal. 

Derma Hipoderma 

Es troba a sota de l‘epidermis i està formada 

fonamentalment per fibres d‘elastina i col·lagen. Conté els 

vasos sanguinis, moltes cèl·lules immunològiques, 

piloerecció, glàndules sudorípares, fol·licles sebacis, 

terminacions nervioses i receptors sensorials.  

És la capa més profunda de la pell i el seu 

gruix varia segons l‘edat, el sexe i la part del 

cos. Al ser un teixit gras fa la funció de 

dipòsit d‘energia per al cos.  

 

 

Figura 2: Capes de la pell.  
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Les funcions que realitza la pell també són fonamentalment tres (Figura 3): 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

5.2 LA MELANINA I LA SEVA SÍNTESI  

La melanina és un pigment de la pell sintetitzat al fons de l‘epidermis, en la capa basal. En aquesta 

regió s‘hi troben unes cèl·lules especials, els melanòcits, que produeixen els melanosomes, els 

orgànuls que contenen la melanina.  

Aquest procés s‘anomena melanogènesi i és iniciat quan els nuclis de les cèl·lules de la pell —els 

queratinòcits— comencen a ser malmesos per la  radiació ultraviolada (UVR), emesa, per exemple, 

pel Sol (Costin GE et al. (2007)). Quan això succeeix, els melanòcits utilitzen les seves dendrites per 

portar els melanosomes a través de l‘epidermis. Tanmateix, arriba un punt en què els melanosomes 

assoleixen el final de les dendrites i aleshores són espremuts enfora, cap als queratinòcits. Això fa que 

la melanina que contenien s‘estengui per sobre del nucli dels queratinòcits protegint el seu ADN de les 

nocives radiacions UV (Figura 4).  

Protecció Transmissió Intercanvi 

Gràcies als seus mecanismes 

cel·lulars i immunològics i a la seva 

impermeabilitat, resistència i 

flexibilitat, la pell constitueix una 

barrera per a microorganismes i 

altres agents químics o físics de 

l‘exterior.  

A través de les seves 

múltiples terminacions 

nervioses que reben estímuls 

tàctils, tèrmics i dolorosos, el 

nostre organisme obté 

informació del medi exterior. 

La pell és el lloc 

d‘intercanvi de substàncies 

entre l‘organisme i el medi 

exterior. En són exemples 

la sudoració  o la síntesi de 

vitamina D. 

   
 

Figura 3: Funcions de la pell.  
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Consegüentment, la melanina actua en la 

pell com un pigment absortiu que, a més, 

en determina el color. 

 Les diferents pigmentacions humanes 

són definides per la proporció dels dos 

tipus de melanina en la pell, 

l‘eumelanina i la feomelanina, els quals 

són sintetitzats a partir d‘un mateix 

enzim: la tirosinasa. Per una banda, 

l‘eumelanina és un pigment negre o 

marró, i la seva funció és protegir la pell 

absorbint la radiació UV; d‘altra banda, 

la feomelanina és un pigment vermellós, 

el qual incrementa la sensibilitat al sol actuant com a fotosensibilitzador. Així doncs, l‘eumelanina és 

coneguda com un fotoprotector i la feomelanina com un fotosensibilitzador.  

La melanogènesi és un procés regulat per diversos gens, molts dels quals encara són desconeguts. En 

aquesta investigació, s‘ha optat per aprendre de manera autònoma unes nocions bàsiques de 

bioinformàtica, poder accedir així a Pubmed —una eina d‘accés a MEDLINE, una base de dades 

bibliogràfiques de citacions i resums d'articles de recerca en biomedicina i ciències de la vida— i 

obtenir les referències de diversos articles científics on se citen alguns gens relacionats amb la 

pigmentació. Comparant-los entre ells, s‘han escollir aquells gens que hi tenien una major presència i 

mitjançant Entrez (Global Query Cross-Database Search System) —una eina d‘accés a la base de 

dades del National Center for Biotechnology Information (NCBI)— se n‘ha obtingut més informació 

(Taula 1). 

 

 

 

 

 

 

 

Figura 4: La melanogènesi: UVR (1), melanosomes (2), 

dendrita (3), melanòcit (4) i queratinòcit (5).  
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PRINCIPALS GENS INVOLUCRATS EN LA PIGMENTACIÓ CUTÀNIA HUMANA 

Gen Localització 

citogènica 

Funció de la proteïna per la qual codifica 

Símbol Nom  (en anglès) 

CACNA1F Calcium channel, 

voltage-dependent, L 

type, alpha 1F subunit 

Xp11.23 

 

 

Integra una part (la subunitat 1-alfa) d‘un canal de calci anomenat Ca.V1.4, el qual 

sembla tenir un paper essencial en la visió normal, ja que fa possible la transmissió de la 

informació visual dels ulls al cervell.  

GPR143 G protein-coupled 

receptor 143 

Xp22.3 Controla el creixement dels melanosomes 

KITLG Kit lligand 12q22 Intervé en la morfogènesi dels òrgans i cicle cel·lular —concretament en la proliferació 

cel·lular i l‘apoptosi— i s‘expressa en un gran nombre de teixits incloent-hi pell, on 

s‘associa amb el desenvolupament i la migració dels melanosomes. 

MC1R Melanocortin 1 receptor 16q24.3 

 

Regula quin tipus de melanina és produït. Localitzat a la membrana de melanòcits, quan 

el receptor és  activat estimula aquestes cèl·lules a sintetitzar eumelanina; si no, generen 

per defecte feomelanina.  

OCA2 Ocultaneous albinism II 15q11.2-q12 

 

Està implicada en el transport de la tirosinasa, en la regulació del pH dels melanosomes i 

en la maduració d‘aquests. També és la principal responsable de la pigmentació de l‘iris 

de l‘ull. 

Família 

de gens 

SCL 

SLC24

A5 

Solute carrier family 24, 

member 5 

15q21.1 La proteïna de membrana intracel·lular és un constituent del Sodium/Potassium/Calcium 

exchanger 5 que participa en el transport de ions cap dins dels melanosomes. 

SCL45

A2 

Solute carrier family 45, 

member 2 

5p13.2 

 

Probablement la proteïna transporta les molècules necessàries per al funcionament 

normal dels melanosomes 

 

 

TYR 

 

 

Tyrosinase 

 

 

11q14-q2 

 

La tirosinasa és l‘enzim responsable del primer pas en la producció de melanina perquè 

converteix un aminoàcid anomenat tirosina en un altre compost anomenat dopaquinona, 

el qual  esdevé melanina després de diverses reaccions químiques.  

La funció de la tirosinasa pot ser regulada en diversos punts. Les alteracions en aquest 

procés són una causa comuna de desordres en la pigmentació com l‘OCA1 (Ando H. et 

al. 2010). 

TYRP1 Tyrosinase-related 

protein 1 

9p23 

 

Probablement ajuda a estabilitzar la tirosinasa i a determinar la forma dels melanosomes. 

 

Taula 1: Principals gens involucrats en la pigmentació humana. 
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5.3 FONAMENTS TEÒRICS DE LA GENÈTICA  

La genètica és la ciència que estudia l'herència biològica, és a dir, la transmissió de caràcters de 

generació en generació. 

Un caràcter és cadascuna de les peculiaritats morfològiques i fisiològiques d'un ésser viu, la 

informació del qual —en les cèl·lules eucariotes— està continguda en l'ADN. L‘ADN o Àcid 

DesoxiriboNucleic és el constituent principal d'unes estructures de forma filamentosa anomenades 

cromosomes. Els éssers humans tenen 46 cromosomes, la meitat de cada progenitor. Els cromosomes 

d'un mateix parell són anomenats cromosomes homòlegs. 

Les unitats de l'herència són els 

gens, regions concretes a l'ADN, 

que els organismes heretem, 

transcrivim, traduïm i convertim en 

proteïnes. El conjunt de gens d‘un 

individu s'anomena genotip i 

l'expressió d'aquests gens modulada 

pel medi, fenotip (Figura 5).  

A cadascuna de les variacions que 

pot tenir un mateix gen se l'anomena 

al·lel. Quan els dos cromosomes 

homòlegs porten el mateix al·lel per 

un determinat caràcter es diu que 

aquell individu és homozigot pel 

caràcter i, si en porten de diferents, heterozigot. 

L'herència genètica és la transmissió, a través del material genètic, de les característiques d'un ésser 

viu als seus descendents. Existeixen diferents tipus d'herència segons l‘expressió dels al·lels d‘un 

mateix gen: 

 Herència dominant: un al·lel, l'anomenat ―dominant‖, no deixa que l'altre es manifesti, 

l'anomenat ―al·lel recessiu‖. 

 

 Herència intermèdia: un dels al·lels mostra una dominància incompleta sobre l'altre. 

 

 

Figura 5: Els gens contenen les instruccions per la síntesi de 

proteïnes. 
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 Herència codominant: els dos al·lels són equipotents. 

La branca de la genètica que estudia la variació i distribució de la freqüència al·lèlica per explicar els 

fenòmens evolutius és la genètica de poblacions. Per fer-ho, utilitza diversos model matemàtics 

senzills, entre els quals destaca el principi de Hardy-Weinberg, que, si s‘acompleixen una sèrie de 

supòsits  (Taula 2),  permet establir les freqüències  (d‘homozigots i d‘heterozigots) d‘una població a 

través de les freqüències al·lèliques (―p‖ i ―q‖) amb la fórmula següent:  

 

                    

 

On ―p‖ és la freqüència de l‘al·lel del gen amb més alt percentatge en la població i ―q‖ la del de més 

baix percentatge. 

 

 

Supòsit de Hardy-Weinberg 

(H-W) 

Conseqüències del 

supòsit 

H-W en el model 

1 Les poblacions són 

infinitament grans 

No hi ha deriva 

genètica 

El número d‘individus és il·limitat 

2 Els aparellaments són 

totalment a l‘atzar 

No hi ha endogàmia No podem parlar d‘endogàmia en 

una població molt gran  

3 La població es troba aïllada 

 

No hi ha emigració ni 

immigració 

No hi ha entrada ni sortida 

d‘individus 

4 Tots els individus tenen la 

mateixa possibilitat de 

sobreviure i de deixar 

descendència 

No hi ha selecció Les condicions de reproducció 

són iguals per a tots els individus 

5 Els canvis a l‘atzar no 

afecten el material genètic 

No hi ha mutacions La informació genètica dels 

individus no pot variar 

6 Les generacions són 

discretes 

No hi ha barreja de 

generacions 

Activar l‘opció “Edat?” evita la 

superposició de generacions.  

 

Taula 2 Supòsits de Hardy-Weinberg i les seves conseqüències en la realitat i en el model que més 

endavant s‘explicarà.  
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6. FASE II  

6.1 PRIMERA HIPÒTESI: albinisme 

Malgrat que l‘albinisme podria ser l‘explicació més probable per un cas com el de Nmachi Ihegboro, 

segons el diari The Sun, els metges de l‘hospital Queen Mary's ho rebutjaren.  Tanmateix, això no s‘ha 

demostrat i fins i tot hi ha alguns científics com Ian Jackson que hi donen suport. Així doncs, 

considerant que descartar l‘albinisme es podria tractar d‘una estratègia periodística, en aquest treball 

de recerca se n‘ha estudiat la possibilitat i probabilitat. En resum, la pregunta és: podria deure‘s una 

pigmentació com la de Nmachi Ihegboro a un determinat tipus d‘albinisme?  

 

6.1.1 INTRODUCCIÓ 

El terme ―albinisme‖, provinent del llatí ―albus‖ (blanc), fa referència a un grup de 

trastorns hereditaris rars que alteren el funcionament dels melanòcits causant un defecte en  la síntesi i 

distribució de la melanina. Clínicament es manifesta com una hipopigmentació de la pell, els 

cabells, i/o els ulls. 

L'albinisme es pot dividir en dues grans categories: L‘albinisme oculocutani i l‘albinisme ocular. El 

primer afecta pell, cabells i ulls, mentre que el segon —que es considera una variant de l‘anterior—, 

afecta principalment els ulls amb mínima o sense repercussió a la pell. Al seu torn aquests, segons les 

característiques clíniques i evolutives, l‘activitat de la tirosinasa i la presència o no de melanina, es 

poden tornar a subdividir. 

No obstant però, hi ha alguns tipus d‘albinisme que són tan rars que es poden considerar pràcticament 

exclusius d‘algunes regions del planeta en les que no s‘inclou Nigèria —el país d‘on procedeix la 

família Ihegboro—. D‘altres, es manifesten amb un fenotip que no correspon gens amb el d‘un 

individu ―blanc‖ i alguns, fins i tot estan associats a altres símptomes que no tenen res a veure amb la 

pigmentació. La síndrome de Hermanski-Pudlak, per exemple, a més d‘una discreta hipopigmentació 

causa problemes sanguinis i pulmonars.  

Així doncs degut a:  

 L‘extrema improbabilitat 

 La no-correspondència amb el fenotip del cas 

 L‘associació d‘altres símptomes no presents en el cas 
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La investigació s‘ha centrat només en els tipus que es mostren a la Taula 3.  

 

 

6.1.2 MATERIALS I MÈTODES  

Com que no s‘ha pogut trobar cap font on s‘unifiqués tot el que fins ara es coneix sobre els diferents 

tipus d‘albinisme, aquesta s‘ha creat a partir de la informació de llibres, articles i pàgines web (vegeu 

la bibliografia) (Taula 4).  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

ALBINISME 

OCULOCUTANI (OCA) OCULAR (OA) 

Tipus I IA Tipus II Tipus III  Tipus IV  Lligat al cromosoma X Tipus I 

IB Tipus II 

 

Taula 3 Tipus d‘albinisme en els quals s‘ha centrat la investigació. 
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ALBINISME OCULOCUTANI 
Malaltia nom Albinisme oculocutani de tipus 1 Albinisme oculocutani de tipus 2 Albinisme oculocutani de 

tipus 3 

Albinisme oculocutani 

de tipus 4 

símbol OCA1 OCA2 OCA3 OCA4 

Gen afectat nom 

(en 

anglès) 

Tyrosinase (TYR) Ocultaneous albinism II (OCA2) Tyrosinase-related protein 

1 (TYRP1) 

Solute carrier family 45, 

member 2 (SCL45A2) 

Localització 

citogènica 

11q14-q2 15q11.2-q12 9p23 5p13.2 

OCA1A OCA1B 

 

 

 

 

 

Fenotip 

(color) 

Pell Blanc llet 

o blanc 

rosat 

En el naixement:  =  

OCA1A 

Durant la vida: blanc 

crema 

Blanc rosat o crema  Africans: terrosa 

Altres: blanc rosat o crema 

Blanc rosat o crema 

Iris (poc 

pigment)  

Gris i gris 

blavós 

però 

sempre 

translúcid  

En el naixement:  =  

OCA1A 

 Durant la vida: blau, verd 

o avellana però sempre 

translúcid. 

En el naixement: blau grisós 

Durant la vida: blau i en alguns 

casos s‘enfosqueix fins a avellana. 

Africans: marrons o 

avellana 

No africans: verd avellana 

Presenta un ventall que 

oscil·la entre blau i 

marró. 

Cabells Blancs o 

translúcid

s 

En el naixement:  blanc o 

groc clar 

Durant la vida: groc clar, 

ros clar, ros, ros fosc i 

marró clar. No es fixa. 

 

No africans Africans Africans: De color 

gingebre o pèl rojos fosc.  
 

No africans: Pèl rojos molt 

clars. 

Blancs, ros pàl·lid, 

rossos o marrons. 

 

 

 

Ros pàl·lid que amb 

l‘edat es fan rossos, 

pèl rojos (MC1R) o 

marrons. 

Rossos 

Herència Autosòmica recessiva Autosòmica recessiva Autosòmica recessiva Autosòmica recessiva 

Freqüència 
 

—General: 1/40.000 

—Afroamericans i caucàsics:  

1 / 28.000 

 

—General: 1/15.000 

—Sud-àfrica: 1/3.900 

—Tribu Yoruba de Nigèria: 1/2858 

—Tribu Igbo de Nigèria: 1/1100 

 

 

—General: Desconeguda 

—Afroamericans/ 

caucàsics: ≤ 1/ 200.000  

—Sud-àfrica: 1/8500 

—Puerto Rico: 1/1800 

 

—General: 1/100.000 

—Japó: 24% dels casos 

d‘OCA.  

 

 

Taula 4 L‘albinisme oculocutani. 
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ALBINISME OCULOCUTANI 

Tipus I Tipus II 

IA IB Europeu MC1R Africà 

 

 

  

 

Tipus IV 

 

Tipus III 

 

 

Taula 5 Fotografies de l‘albinisme oculocutani. 
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6.1.3 RESULTATS 

Recordant el primer objectiu d‘aquest treball de recerca —trobar per què un cas com el de Nmachi 

Iheboro és genèticament possible— i tenint en compte que no es disposa del seu ADN per seqüenciar-

lo i comparar-lo amb el d‘altres individus subsaharians de pigmentació normal, s‘ha ideat un sistema 

alternatiu de classificació a partir de les característiques fenotípiques de l‘infant. És a dir, a partir de la 

seva aparença (Taula 6).  

 

 

 

 

 

 

 

 

6.1.4 DISCUSSIÓ 

Malgrat que tant l‘OCA2 com l‘OCA4 es podrien correspondre amb un fenotip com el del cas, es 

considera una explicació molt més probable el primer dels dos pels motius següents:  

 Existeix una gran similitud d‘aparença entre l‘infant del cas i els individus africans amb OCA2 

(Taula 5).  

 És molt més probable a Nigèria (Àfrica).  

Exceptuant el Japó —on es manifesta en un 24% dels casos d‘albinisme oculocutani— l‘OCA4 té una 

freqüència d‘1/100.000 mentre que la freqüència de l‘OCA2 és de 1/15.000. Aquesta però, encara 

s‘incrementa més a les tribus Yoruba i Igbo de Nigèria on és de 1/2858 i 1/1100, respectivament.  

Aquest augment de la freqüència és deu al fet que l‘albinisme és una alteració genètica i, com a tal, és 

especialment freqüent en comunitats amb un gran índex de consanguinitat. A Nigèria —on hi ha més 

de 250 grups ètnics—, s‘estima que el 90 % dels matrimonis són intraètnics, considerant les barreges 

exogàmiques com un estigma. 

Característiques Color Tipus d‘albinisme que hi concorden 

 

Pell Crema OCA2 i OCA4 

Cabells Rossos OCA2 i OCA4 

Ulls Blaus OCA2 i OCA4 

 

Taula 6 Caracterització de Nmachi Ihegboro.  
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Així doncs, deixant a part l‘OCA4, per tal d‘assolir els propòsits generals, utilitzant el principi de 

Hardy-Weinberg (Taula 2) ara s‘ha calculat la probabilitat en la tribu Igbo de: 

a) Essent dos individus portadors o albins, tenir un descendent amb OCA2 (aa) (Figura 6) 

b) Dos individus qualsevols, de tenir un fill blanc (Figura 7) 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Freqüències gèniques →  p + q = 1  

                                         p = 1 – q 

                                         p = f (A)  i  q = f (a) 
 

Freqüència al·lèliques → Principi de Hardy-Weinberg (p+q)
2
 = p

2
 + 2pq + q

2
 

f (aa) = q
2 
= 1 / 1100 = 0,000909 → freqüència de l‘OCA2 en la tribu Igbo 

f (a) =               0,044 

(p+q)
2
 = p

2
 + 2 × 0,030151 × p + 0,000909 = p

2
 + 0,060302p + 0,000909 

f (A) = p = 0,955  

f (AA) = p
2
 =  0,912253 = 91,23 % 

f (Aa) = 2pq = 1 -  p
2
 - q

2
 = 1 - 0,912253 - 0,000909 = 0,086838 = 8,87 %  

f (aa) = q
2
 = 0,000909 = 0,09 % (b) 

 

Figura7 Distribució de la deleció que causa l‘OCA2 en la tribu Igbo de Nigèria.  

p1 = 0,955119 

p2 = -1,01542 

 Distribució de 

la deleció en la 

població de la 

tribu Igbo. 

  
 

P (aa) = 0,0887 × 1/4 + 0,0009 × 1/2 = 0,02 = 2%      P (aa) = 0,0887 × 1/2 + 0,0009 = 0,0453 = 4,53% 

 

Figura 6 Arbre de  probabilitat d‘un individu portador de la deleció (Aa)  de tenir un descendent amb OCA2 (aa) i 

d‘un individu homozigot per a la delecció (aa) de tenir un descendent amb albinisme OCA2 (aa). Evidentment, la 

probabilitat per un individu homozigot sense la delecció (AA) és nul·la.  

L‘OCA2 es pot deure a més de 70 mutacions diferents que inclouen els SNPs i petites delecions. Tanmateix, la 

causa més comuna en individus subsaharians és una llarga deleció de 2.7 kb en el gen. 

 
 
 
 
La causa més comuna en individus subsaharians és una llarga delecció de 2.7 kb en el gen que codifica 

per la proteïna “P” implicada en el transport de la tirosinasa, en la regulació del pH dels melanosomes 

i la maduració d’aquests. 
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L‘equilibri de Hardy-Weinberg també ha permès calcular la probabilitat que tindria un individu 

homozigot pel gen OCA2 amb o sense la deleció de tenir un fill albí i el nombre d‘individus amb OCA2 

que naixerien Nigèria al llarg de l‘any 2011 (Figura 8).  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Naixements amb OCA2 a la tribu Igbo, a la tribu Yoruba i a Nigèria durant el 2011 
 

Població de Nigèria (2011): 151.212.000 habitants 

Percentatge poblacional de la tribu Igbo: 18% 

Població de la tribu Igbo = 151.212.000 × 18 / 100 = 2.721.816 habitants  

Taxa de natalitat de Nigèria (2011):  Per cada 1000 habitants  →  35,51 naixements  

Per tant en la tribu Igbo de 2.721.816 habitants hi haurà... 

2.721.816 × 35,51 / 1000 = 966.516,9 naixements* 
 

*Xifra obtinguda a partir de la taxa de natalitat del en general. No s’han pogut obtenir dades 

concretes de les seves tribus.  
 

Dels quals 966516,9 × 0,09 / 100 = 869,87 seran de nens albins 

 

A la tribu Yoruba: 
 

f (aa) = q
2 
= 1/2858 = 0,000349895 = 0,035 %  de la població patirà OCA2 

I seguint el mateix procediment que en la tribu Igbo també es pot dir que:  

f (AA) = p
2
 = 0,944928 = 94,50 % i f (Aa) = 2pq =0,054722= 5,47 %  

Percentatge poblacional de la tribu Yoruba: 21% 

Població de la tribu Yoruba = 151.212.000 × 21 / 100 = 31.754.520 habitants 

I tenint en compte la taxa de natalitat a Nigèria (2011) a la tribu Igbo hi haurà... 

31.754.520 × 35,51 / 1000 × 0,03499 / 100 = 394,54 naixements albins  

 

A Nigèria:  

Descomptant la població de les tribus Igbo i Yoruba a Nigèria hi ha...  

151.212.000 - 2.721.816 - 31.754.520 = 92.239.320 habitants 

I com que la freqüència general de l‘OCA2 = f (aa) = q
2 
= 1/15.000 = 6,67 × 10

-5
 = 0,0067 %                                                                    

Hi haurà...    92.239.320 × 35,51 / 1000 × 0,0067 / 100 = 218,36 naixements d‘albins  
 

És a dir que, sumats als de la tribu Igbo i als de la tribu Yoruba, a Nigèria naixeran durant el 2011...    

869,87 + 394,54 + 218,36 = 1482,77 nens albins  
 

Figura 8 Càlcul del nombre de naixements amb OCA2 a la tribu Igbo, a la tribu Yoruba i a Nigèria 

durant el 2011. 

 

Aquesta xifra és la f (aa) de la població Igbo que 

s‘ha calculat en l‘apartat c) . 
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6.1.5 CONCLUSIONS 

En termes generals es pot afirmar que és 6,67 (1/15.000 / 1/100.000) vegades més probable que un 

individu amb les característiques fenotípiques de Nmachi Ihegboro tingui albinisme de tipus II enlloc 

d‘albinisme de tipus IV.  

A més, degut a la consanguinitat, si l‘individu en qüestió és membre d‘una comunitat reduïda i 

tancada, com podria ser una tribu, aquesta probabilitat augmentaria radicalment. Així per exemple si 

pertanyés a les tribus Yoruba o Igbo, l‘albinisme de tipus II seria fins a 34,99 i 90,91 —(1/2858 / 

1/100.000) i (1/1.100 / 1/100.000)— vegades més probable respectivament.   

Finalment, es pot concloure que la distribució de la deleció en la població Igbo —de la qual és 

originària la família Ihegboro— és de 91,23 % homozigots sense la deleció, 8,87% heterozigots i 

0,09% homozigots per a la deleció, És a dir, tenint en compte la taxa de natalitat a Nigèria,  el nombre 

d‘albins que naixeran a la tribi Igbo i Yoruba —869,87 i 394,54 respectivament— i a tot Nigèria —

1482,77 —en el transcurs de l‘any 2011.  

Així doncs, és força probable que una parella subsahariana de raça negra, sense cap parentiu blanc, 

pugui tenir un descendent blanc a causa de l‘albinisme oculocutani de tipus II.  
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6.2 SEGONA HIPÒTESI: un avantpassat blanc oblidat  

Podria ser que una pigmentació com la de Nmachi Ihegboro en un individu de progenitors 

subsaharians fos causada per la presència d‘un ancestre blanc oblidat en la família?  

Per comprendre el significat d‘aquesta hipòtesi caldrà retrocedir uns quants segles en la història i la 

geografia de Nigèria.    

 

6.2.1 INTRODUCCIÓ   

Conseqüències del descobriment d’Amèrica  

L‘any 1492 el descobriment d‘Amèrica suposà l‘expansió del comerç gràcies a l‘obertura d‘una sèrie 

de noves rutes marítimes. D‘entre aquestes, la més rendible per a l‘Europa Occidental fou la ruta dels 

esclaus —més coneguda com a comerç triangular (Figura 9)— que, com a contrapartida, també 

provocà l‘endarreriment econòmic i la desorganització política a Àfrica.   

 

 Figura 9 Esquema del comerç triangular  
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El següent mapa (Figura 10) mostra la 

ruta del comerç triangular i s‘hi destaca en 

vermell la costa occidental d‘Àfrica, on 

tenia lloc l‘intercanvi de productes 

europeus per esclaus. 

En aquella època,  aquesta regió era 

anomenada Guinea (Figura 11) i es dividia 

en l‘‖Alta Guinea‖ —actualment Costa 

d‘Ivori i Senegal— i la ―Baixa Guinea‖ —

avui els estats de Libèria, Sierra Leone, 

Ghana, Togo, Benín i Nigèria—, que  els 

colonitzadors europeus havien segmentat 

en subregions per tal de repartir-se-la: 

l‘àrea de l‘actual Libèria i Sierra Leone 

s‘anomenava Costa Gran, i el que avui és Ghana i Togo, Costa d'Or i la regió compresa entre els 

rius Níger i Volta —els actuals estats de Nigèria, Togo, Benín i l'est de Ghana— s‘anomenava 

Costa dels Esclaus.  

 

Tal i com es pot deduir pel nom, aquesta darrera va ser,  des del segle XVI fins a principis del XIX —

quan s‘il·legalitzarà l‘esclavitud a Europa—, la principal zona d'actuació dels traficants d'esclaus 

anglesos i holandesos.   

 

Figura 10 Ruta del comerç triangular.  

 

De color verd l‘Europa Occidental, de vermell la costa 

occidental d‘Àfrica i de blau Amèrica central i Amèrica del 

sud. 

 

 

 Figura 11 Mapa de la repartició colonial de Guinea  (regió) del 1736 aprox.  Encerclada de vermell la Costa 

dels Esclaus.  
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A Nigèria —d‘on procedeix la família 

Ihegboro— es calcula que hi va haver 

una emigració forçada de 3,5 milions de 

persones cap a Amèrica. La majoria 

formaven part dels grups ètnics  igbo, 

hausa, ibibio i yoruba, i foren raptades 

per mercenaris indígenes o bé per 

d‘altres grups ètnics —com els hausa 

amb qui mantenien constantment 

guerres civils o pels ijaw que es 

dedicaven al comerç d‘esclaus—. 

 

 

 

6.2.2 MATERIALS I MÈTODES  

Per determinar la situació de l‘antiga Costa 

dels Esclaus en l‘actual Nigèria, s‘ha creat la 

Figura 14 superposant mitjançant Adobe 

Photoshop CS quatre mapes d‘Àfrica: el 

polític, el físic, el de la regió de Guinea 

(Figura 12) i el de la ruta del comerç triangular 

(Figura 10). 

Paral·lelament també s‘ha buscat informació 

sobre abusos sexuals a les esclaves. 

 

6.2.3 RESULTATS  

La Figura 13 mostra com la Costa dels Esclaus 

s‘estén al llarg de 2/3 de l‘actual costa 

nigeriana on, per tant, el contacte entre negrers 

i esclaus formava part del dia a dia. A més a 

més, alguns d‘aquests europeus s‘instal·laren 

 

Figura 12 Els quatre mapes que s‘han fusionat per crear la 

figura 16.  

 

Figura 13 Situació de l‘antiga Costa dels Esclaus 

respecte l‘actual Nigèria.  
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permanentment a Àfrica per negocis i, com a Amèrica, convertiren els abusos sexuals a les esclaves 

domèstiques en una pràctica freqüent. En aquest context històric, resulta fàcil d‘imaginar que també a 

Àfrica fruit d‘aquestes violacions nasquessin alguns nens de pigmentació més clara, que rarament 

coneixerien la identitat del seu pare i, per tant, passades unes quantes generacions, n‘acabarien 

oblidant fins i tot l‘existència.  

 

6.2.4 DISCUSSIÓ 

 

Tot i així, també és possible que el parentiu blanc d‘un individu com Nmachi Ihegboro sigui bastant 

més recent: es calcula que,  abans de la Segona Guerra Mundial, hi havia més de 10 milions de blancs, 

descendents dels colonitzadors europeus que s‘establiren a Àfrica, repartits pel continent, especialment 

a Sud-àfrica, Algèria i Rhodèsia molts dels quals van marxar amb la independència de les colònies —

entre el 1956 i el 1966— i, posteriorment, la caiguda de l‘Apartheid l‘any 1994.  

 

Actualment (2010) el país amb més població blanca d‘Àfrica és Sud-àfrica, amb uns 4,6 milions de 

blancs, que representen el 9,2% de la població total. En la majoria de països africans però, i per tant a 

Nigèria, la població de descendència europea no va més enllà del 0,65% del total.  

 

6.2.5 CONCLUSIONS  

Així doncs, és possible —malgrat que no existeixen dades per determinar-ne la probabilitat— que la 

inusual pigmentació d‘un cas com el de Nmachi Ihegboro sigui deguda a la manifestació dels al·lels 

d‘un seu avantpassat blanc. Si fos així, aquest seria: o un europeu que entre els segles XVI i XIX 

s‘hauria dedicat al comerç d‘esclaus o un descendent d‘aquest, fet que explicaria per què les 

respectives famílies no en tenen constància.  
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6.3 TERCERA HIPÒTESI: una nova mutació genètica  

Podria ser que la inusual pigmentació de Nmachi Ihegboro estigués causada per un o més canvis en 

l‘ADN amb una probabilitat tan baixa que fins ara no s‘haguessin donat mai?  Això és justament el 

que s‘estudiarà a continuació. 

 

6.3.1 INTRODUCCIÓ   

Recentment s‘ha descobert que els polimorfismes en els gens involucrats en la pigmentació (Taula 1) 

poden explicar les 

diferents tonalitats de 

pell entre poblacions 

humanes.  

Un polimorfisme és 

una mutació en l'ADN 

present en més d‘1% 

de la població. Així, 

doncs, els 

polimorfismes 

genètics són al·lels 

múltiples d'un gen que existeixen en la mateixa població. 

Entre els diferents tipus de mutacions, les que causen més sovint polimorfismes són els SNPs —single 

nucleotide polymorphisms—, que tenen lloc un cop cada 300 nucleòtids de mitjana, fet que es tradueix 

en més o menys 10 milions d‘SNPs de diferents tipus en el genoma humà. Consisteixen en el canvi 

d‘un  nucleòtid d'ADN, que té lloc en regions codificants o no codificants dels gens o bé en regions 

intergèniques entre dos gens (Figura 14).  

 

6.3.2 MATERIALS I MÈTODES  

Segons un estudi de Kosmadaki MG et al., determinats SNPs en el gens de la pigmentació (Taula 1) 

tenen un efecte directe en aquesta, ja que alteren la proporció entre els dos tipus de melanina.  

 

Figura 14 Els diferents tipus d‘SNPs i les seves conseqüències en regions 

codificants.  

 

Dades de: Genetics Home Reference  

SNPs 

sinònims = aa 

no sinònims 

De canvi de 
sentit 

≠ natura 
bioquímica del aa 

Neutres 
= natura 

bioquímica del aa 

Sense sentit 
S'atura la 

traducció del 
ARNm 

http://xixona.dlsi.ua.es/apertium/webform/index.php?direccion=&word=Kosmadaki
http://xixona.dlsi.ua.es/apertium/webform/index.php?direccion=&word=MG
http://xixona.dlsi.ua.es/apertium/webform/index.php?direccion=&word=et
http://xixona.dlsi.ua.es/apertium/webform/index.php?direccion=&word=al.
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Per localitzar-los, s‘ha realitzat una recerca bibliogràfica a Pubmed seleccionant aquells articles 

científics que explicaven els diversos tons de pell mitjançant SNPs en els gens involucrats en la 

pigmentació.  

A continuació, s‘ha utilitzat la pàgina web de l‘NCBI per obtenir les freqüències al·lèliques d‘aquests 

SNPs en la població europea i en la subsahariana i, mitjançant el principi de Hardy-Weinberg, s‘ha 

calculat la probabilitat de dos individus subsaharians de tenir un descendent blanc. 

Finalment, s‘ha avaluat la repercussió fenotípica dels SNPs i la probabilitat de pell blanca a  Nigèria. 

 

6.3.3 RESULTATS 

Revisió d’SNPs importants en gens involucrats en la pigmentació 

Primer de tot, s‘ha escollit una recerca (O. Lao et al. 2006) (vegeu l‘entrevista a Oscar Lao a 

l‘ANNEX) que estudia la variació fenotípica de la pigmentació cutània entre les poblacions humanes 

seleccionant aquells gens que estan implicats en la ruta de la melanogènesi —SLC45A2, TYRP1, 

OCA2 i KITLG— i aquells que no hi estan implicats, però que mantenen una relació  propera amb la 

pigmentació  —DCT, EGFR, DRD2 i PPARD— per provar que realment hi ha una correlació entre 

color de pell i la variació dels SNPs en els gens de la pigmentació. 

Els resultats de la recerca també demostren que la pell clara prové d‘un grup reduït d'individus africans 

—amb pell fosca— que emigraren durant l‘―Out of Africa‖ i donaren lloc a dues poblacions diferents: 

l'europea i l'asiàtica. En els gens de la pigmentació d‘aquestes dues poblacions hi aparegueren 

mutacions que conduïren a la pell blanca. Tot i així, si bé algunes subpoblacions asiàtiques presenten 

una pigmentació similar a l‘ancestral, aquesta és causada per una reversió posterior del fenotip.   

En conclusió, l'estudi proposa que la perpetuació d‘al·lels específics a ubicacions diferents van 

esdevenir per selecció positiva i la comparació de mostres d'individus de diferents poblacions 

corrobora que el 85% de les diferències observades en els gens de la pigmentació s‘expliquen si 

s‘agrupen les poblacions per continents.  

 

 

http://xixona.dlsi.ua.es/apertium/webform/index.php?direccion=&word=O.
http://xixona.dlsi.ua.es/apertium/webform/index.php?direccion=&word=Lao
http://xixona.dlsi.ua.es/apertium/webform/index.php?direccion=&word=et
http://xixona.dlsi.ua.es/apertium/webform/index.php?direccion=&word=al.
http://xixona.dlsi.ua.es/apertium/webform/index.php?direccion=&word=SLC45Un2,
http://xixona.dlsi.ua.es/apertium/webform/index.php?direccion=&word=TYRP1,
http://xixona.dlsi.ua.es/apertium/webform/index.php?direccion=&word=OCA2
http://xixona.dlsi.ua.es/apertium/webform/index.php?direccion=&word=KITLG%E2%80%94
http://xixona.dlsi.ua.es/apertium/webform/index.php?direccion=&word=DCT,
http://xixona.dlsi.ua.es/apertium/webform/index.php?direccion=&word=EGFR,
http://xixona.dlsi.ua.es/apertium/webform/index.php?direccion=&word=DRD2
http://xixona.dlsi.ua.es/apertium/webform/index.php?direccion=&word=SNP
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En un altre article (Lamason et al. 2005) es presenta el peix zebra, un peix tropical d‘aigua freda, 

anomenat així per les ratlles ventrals que caracteritzen els seus individus salvatges. Tanmateix, alguns 

exemplars, els ―daurats‖, presenten hipopigmentació deguda a l‘SNP rs1426654 en el gen l‘SLC24A5, 

que converteix el codó per la tirosina de la forma salvatge en d‘STOP en la forma mutant. Això 

provoca que la proteïna d‘aquest sigui més curta,  només el 40% de la seva mida normal. D‘altra 

banda, SLC24A5 codifica 

per una bomba catiònica de 

K
+
, Ca

+
 i Na

+
, la detecció de 

l‘ortòleg humà del qual 

suggereix un origen evolutiu 

comú entre ambdues espècie 

fa més de 400 milions d'anys 

(Figura 15). 

L‘article també estudia 

aquest ortòleg humà i en el 

gen SLC24A5 descobreix l‘SNP rs1426654 els al·lels del qual —A i G— tenen una freqüència molt 

diferent entre la població subsahariana i  l‘europea. Científics com Arcadi Navarro o Oscar Lao 

(vegeu-ne totes dues entrevistes a l‘ANNEX) atribueixen aquest fet a la pressió selectiva de quan fa 

entre 55.000 i  85.000 anys l’Homo erectus va començar a emigrar fora d'Àfrica (Figura 16), ja que 

aquest SNP —rs1426654— explica entre 25-38 % de les variacions en la pigmentació humana. 

Per acabar, ha estat seleccionat un estudi recent (Anthony L. Cuiner et al. 2009) que descriu tres SNPs 

diferents, l‘rs1689198 en el gen SLC45A2, l‘rs1426654 en el SLC24A5 i l‘rs12913832 en l‘OCA2 

implicats en la pigmentació oculocutània.  

Amb una mostra de dues poblacions diferents —la primera, un grup de 226 individus caucàsics; la 

segona, un grup d‘afroaamericans del qual no se n‘especifica el nombre—, aquesta recerca estudia els 

tres polimorfismes a través de quatre aspectes relacionats amb la melanogènesi:  

1. La quantitat de melanina sintetitzada.  

2. La quantitat d‘enzim tirosinasa i la seva activitat.  

3. La quantitat de mRNA dels gens en relació a la posterior pigmentació.  

4. La relació fenotip - genotip entre els individus estudiats (Figura 18). 

 

 

Figura 15 Ancestres comuns dels principals llinatges dels vertebrats                                                                                  

 

http://xixona.dlsi.ua.es/apertium/webform/index.php?direccion=&word=Lamason
http://xixona.dlsi.ua.es/apertium/webform/index.php?direccion=&word=et
http://xixona.dlsi.ua.es/apertium/webform/index.php?direccion=&word=al.
http://xixona.dlsi.ua.es/apertium/webform/index.php?direccion=&word=SNP
http://xixona.dlsi.ua.es/apertium/webform/index.php?direccion=&word=SLC24Un5
http://xixona.dlsi.ua.es/apertium/webform/index.php?direccion=&word=tyrosine
http://xixona.dlsi.ua.es/apertium/webform/index.php?direccion=&word=G%E2%80%94
http://xixona.dlsi.ua.es/apertium/webform/index.php?direccion=&word=Arcadi
http://xixona.dlsi.ua.es/apertium/webform/index.php?direccion=&word=Navarro
http://xixona.dlsi.ua.es/apertium/webform/index.php?direccion=&word=Homo
http://xixona.dlsi.ua.es/apertium/webform/index.php?direccion=&word=erectus
http://xixona.dlsi.ua.es/apertium/webform/index.php?direccion=&word=SNP
http://xixona.dlsi.ua.es/apertium/webform/index.php?direccion=&word=rs1426654%E2%80%94
http://xixona.dlsi.ua.es/apertium/webform/index.php?direccion=&word=L.
http://xixona.dlsi.ua.es/apertium/webform/index.php?direccion=&word=et
http://xixona.dlsi.ua.es/apertium/webform/index.php?direccion=&word=al.
http://xixona.dlsi.ua.es/apertium/webform/index.php?direccion=&word=SLC45Un2,
http://xixona.dlsi.ua.es/apertium/webform/index.php?direccion=&word=SLC24Un5,
http://xixona.dlsi.ua.es/apertium/webform/index.php?direccion=&word=OCA2
http://xixona.dlsi.ua.es/apertium/webform/index.php?direccion=&word=tyrosinase
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Figura 16  Diversificació de les poblacions humanes ―Out of Africa‖ 

 

 
 

Figura 17  Els resultats de l‘article científic “Analysis of Cultured Human Melanocytes Based on 

Polymorphisms within the SLC45A2/MATP, SLC24A5/NCKX5, and OCA2/P Loci‖ 

 

 
 

Figura 18 Conclusions de l‘article científic ―Analysis of Cultured Human Melanocytes Based on 

Polymorphisms within the SLC45A2/MATP, SLC24A5/NCKX5, and OCA2/P Loci‖ 
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I arriba a les conclusions següents:  

1. Tots els al·lels s‘hereten independentment.  

2. Si els al·lels codifiquen per la mateixa informació, tenen un efecte d'additiu en el fenotip.  

3. La població caucàsica és predominantment homozigota per SLC45A2-374F i SLC24A5-

111T, que correspon amb una baixa quantitat de melanina i mRNA i una baixa activitat de 

la tirosinasa.  

4. La població afroamericana és predominantment homozigota per  SLC45A2-374L i 

SLC24A5-111A, associats amb una alta quantitat de melanina i mRNA i un alt nivell 

d‘activitat de la tirosinasa. 

5. Fenotípicament, la població afroamericana té quatre cops més melanina i de tres a deu 

vegades més activitat de la tirosinasa que la caucàsica i, per tant, la pell més fosca (Figura 

18).  

 

Per acabar, tornant a l‘objectiu del treball de recerca —explicar per què és genèticament possible un 

bebè blanc de pares negres— i tenint en compte la literatura anterior, s‘han seleccionat els SNPs 

presents en els gens involucrats en la ruta de la melanogènesi  —SLC24A5, SLC45A2, MC1R, TYR i 

KITLG—  que, segons la base de dades ―Entrez‖ del NCBI, mostraven diferents freqüències 

al·lèliques entre la població subsahariana i l‘europea (Figura 19).  

 

 

 

Figura 19 Comparació entra la població subsahariana i l‘europea de les freqüències al·lèliques dels SNPs 

involucrats en la pigmentació.  

http://xixona.dlsi.ua.es/apertium/webform/index.php?direccion=&word=MATP-374*F
http://xixona.dlsi.ua.es/apertium/webform/index.php?direccion=&word=NCKX5-111*T
http://xixona.dlsi.ua.es/apertium/webform/index.php?direccion=&word=NCKX5-111*T
http://xixona.dlsi.ua.es/apertium/webform/index.php?direccion=&word=MATP-374*L
http://xixona.dlsi.ua.es/apertium/webform/index.php?direccion=&word=mRNA
http://xixona.dlsi.ua.es/apertium/webform/index.php?direccion=&word=SNPs
http://xixona.dlsi.ua.es/apertium/webform/index.php?direccion=&word=SLC24Un5,
http://xixona.dlsi.ua.es/apertium/webform/index.php?direccion=&word=SLC45Un2,
http://xixona.dlsi.ua.es/apertium/webform/index.php?direccion=&word=MC1*R,
http://xixona.dlsi.ua.es/apertium/webform/index.php?direccion=&word=TYR
http://xixona.dlsi.ua.es/apertium/webform/index.php?direccion=&word=KITLG%E2%80%94
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Càlculs de la probabilitat d’heretar els diferents SNPs  

Per tal de determinar la probabilitat per part de dos individus subsaharians de tenir un descendent amb 

pell blanca, primerament s‘han descartat tot aquells gens on la probabilitat per un dels dos al·lels en la 

població subsahariana era 0 —MC1R, SLC45A2 (rs1689198) i TYR—.  

Seguidament, obeint el principi de Hardy-Weinberg —(p + q)² = p² + 2pq + p² = 1—, hem associat ―p‖ 

amb l‘al·lel de més alt percentatge en tots els SNPs en la població subsahariana —i, per tant, 

responsable de la coloració fosca de la pell—, i ―q‖ amb l‘al·lel de més baix percentatge en els 

mateixos SNPs —i consegüentment responsable de la coloració cutània clara—.  

A continuació, utilitzant l‘anterior fórmula s‘ha calculat la frequencia genotípica d‘homozigots per 

pell fosca (p²) i pell i clara (q²) així com la d‘heterozigots (2pq)  en la població subsahariana per tots 

tres gens, hem pogut calcular la probabilitat de ser blanc, és a dir, el màxim de clar possible (Figura 

20). 

 

 

 

 

 

 

 

Concloem que, hi ha una probabilitat de 

5,5672 × 10
-6 

% que una parella subsahariana 

tingui una filla blanca, és a dir, ―q
2
‖ per a tots 

els SNPs. En altres paraules, cada cent milions 

de nounats de parelles de pell fosca en 

naixeran 5,57 amb pell clara (Figura 21). 

 

 

 

 

Figura 21 Representació gràfica dels resultats.  

Freqüència Alfa (KITLG) Beta (SLC24A5) Gamma (SLC45A2) 

p 0.922 0.975 0.879 

p
2
 0.850084 0.950625 0.772641 

q 0.078 0.025 0.121 

q
2
 6.084 × 10

-3
 6.25 × 10

-4
 0.014641 

2pq = 1 – q
2
 – p

2
  0.143832 0.04875 0.212718 

 

P (blanc) = (6.084 × 10
-3

) × (6.25 × 10
-4

) × (0.014641) = 5,57 × 10
-6 

% 

Figura 20 Càlcul de la probabilitat del naixement d‘un individu blanc a l‘Àfrica subsahariana. 

 

) 
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Repercussió fenotípica dels SNPs 

 

Durant molt de temps els científics que han estat estudiant les diferents races humanes i 

l‘antropometria han estat buscant una escala per classificar un tret tan obvi com el color de la pell. Una 

de les primeres escales proposades va ser l‘escala cromàtica Von Luschan, creada per l‘antropòleg 

Felix von Luschan (Figura 22).  

Tanmateix, cap als anys 50, l‘escala de 36 

tons va ser abandonada per imprecisa, ja 

que en molts casos es donaven diferents 

lectures a una mateixa persona. 

Però el 1975, una nova escala va ser 

creada per Thomas B. Fitzpatrick, la qual 

es basava en la complexió de l‘individu i 

la manera com la seva pell reaccionava a 

la radiacions UV. L‘escala classifica els 

tons de pell en sis tipus, de menys a més 

pigmentació, i encara ara es considera 

vàlida malgrat que els científics prefereixen utilitzar mètodes més tècnics com la reflectància de 

l‘espectrofotometria.  

 

Figura 23  Variacions en la coloració de la pell associades amb els nivells d‘UVR. 

 

 

 

 

Figura 22  L‘escala cromàtica de Von Luschan. 
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Com que en aquest treball es disposava de material per realitzar espectrofotometria ni de dades per 

classificar el tipus de pell segons l‘escala de Fitzpatrick, s‘ha utilitzat un estudi publicat l‘any 2007 

que inclou un mapa del món que mostra els diferents colors de pell i la seva correlació amb la radiació 

UV (Figura 23) (Nicholas H. Barton et al. 2007). Fent servir aquest mapa s‘ha pogut estimar quin 

fenotip aniria associat als anteriors càlculs de probabilitat.  

Tenint en compte que la diferència entre africans de l‘oest i europeus és de 30 unitats de melanina 

(Shriver et al., 2003) i que aquesta ha estat determinada com un grup compost per un melanòcit 

envoltat de 36 queratinòcits, l‘SNP del KITLG suposa un aclariment en la pell de l‘individu de 6 a 7 

unitats de melanina (Miller et al. 2007), l‘SNP de l‘SLC24A5 un aclariment d‘entre 8,4 – 10,5 unitats 

de melanina (Lamason et al. 2005) i finalment l‘SNP de SLC45A2 un aclariment d‘entre 2,5 – 8 

unitats de melanina (Norton et al. 2006).  

Considerant que el mapa atorga una escala de l‘1 al 30
+
 als tons de pell i que el valor més baix 

coincideix geogràficament amb la població europea i el més alt amb una diferència de 30 amb la 

població subsahariana en aquest treball de recerca, s‘iguala aquesta a la diferència d‘unitats de 

melanina.  

Així, doncs, fent la mitjana aritmètica de les unitats de melanina que justifica cada SNP, s‘han pogut 

calcular les unitats de melanina que serà més clar de pell cada individu segons la seva combinació 

genètica, considerant tant la codominància com la dominància, ja que els experts encara no han pogut 

confirmar quin tipus d‘herència regeix la pigmentació de la pell humana (vegeu l‘entrevista a Oscar 

Lao a l‘ANNEX).   

És a dir, que si una parella subsahariana donés llum a un individu blanc —q
2
 en tots els SNPs— aquest 

patiria un aclariment d‘entre 16,9 i 25,5 unitats de melanina. I si restem aquest interval a les 30 unitats 

de melanina pròpies d‘un individu africà de pigmentació normal, veurem que l‘individu clar tindria de 

13,1 a 4,5 unitats de melanina, un índex que correspon a les dues àrees més clares del mapa. Així, 

doncs, la seva pell seria fenotípicament nord-americana, europea, nord asiàtica o de Grenlàndia, tal 

com es mostra en les Figures 23 i 24.  
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6.3.4 DISCUSSIÓ  
 

Valoració de la probabilitat de pell clara a Nigèria  

 

En aquesta recerca s‘ha calculat que en la població subsahariana per cada 100.000.000 naixements de 

parelles negres hi haurà uns 5,57 individus amb la pell blanca. Per tant, si prenem Nigèria —d‘on 

prové la família de Nmachi—, amb un índex de 35,51 naixements cada 1000 persones durant el 2011 i 

una població de 152.212.000 habitants, podem estimar que naixeran 0,31 individus de pell clara al 

llarg l‘any (Figura 25). Aquesta xifra emfatitza la incidència real de la probabilitat: molt petita.  

 

Figura 24   Correlació fenotípica entre els diversos colors de pell i les unitats de melanina de diferència.  
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Això és degut al fet que, 

perquè un descendent 

d‘una parella de pares 

negres sigui considerat 

―blanc‖, és necessària la 

presència de tots els SNPs 

estudiats, els quals hauria 

d‘heredar dels seus 

progenitors subsaharians 

—regió on l‘al·lel associat 

amb la pell clara té una 

freqüència molt baixa o nul·la—.  

Això suggereix que la presència d‘aquests al·lels en els progenitors de la Nmachi podria ser causada 

per un ancestre blanc oblidat o també per una mutació ocorreguda fa molt de temps en el gens de certs 

individus de la població subsahariana —el percentatge de la població que posseeix els al·lels associats 

amb la pell clara—.  

No obstant això, els SNPs citats s‘hereten independentment i per tant, malgrat que tots són necessaris 

per a ser ―blanc‖, ja que tenen un efecte sumatori en el fenotip, per a tenir una pigmentació més clara 

que els seus progenitors subsaharians un individu només en necessitaria un. 

 

6.3.5 CONCLUSIONS 

Gràcies als avenços de la genètica de poblacions en aquest treball de recerca s‘ha pogut demostrar, a 

nivell teòric, que es pot produir el naixement d‘un descendent de pell clara a partir d‘una parella negra 

com a conseqüència d‘SNPs en els gens de la pigmentació. Això no implica però, que aquesta sigui 

l‘explicació per a Nmachi Ihegboro, encara que sí que demostra que la insòlita aparença d‘un bebè 

com el d‘aquest cas és genèticament possible. 

 

 

 

Nigeria (2011)  

1.000 individus                               35,51 naixements  

151.212.000 individus                    5.369.538,12 naixements 

 

10
8
 naixements                                   5,70 naixements d‘individus blancs  

5.369.538,12 naixements                   0,31 naixements d’individus blancs 

Figure 25  Càlcul de la probabilitat de pell blanca a Nigèria.  

Dades de: http://www.indexmundi.com/g/g.aspx?v=21&c=sp&l=en 
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7. FASE III  

L‘objectiu d‘aquest apartat és simular l‘evolució genotípica i fenotípica d‘una població subsahariana 

de raça negra —en relació amb la pigmentació cutània— per tal d‘analitzar les conclusions de la fase 

II d‘aquest projecte de recerca. Per aquest motiu, s‘ha dissenyat un model basat en l‘individu, que s‘ha 

implementat en la multiplataforma Netlogo i que, a més, també ha permès treballar una sèrie de nous 

aspectes. 

 

7.1 INTRODUCCIÓ 

Per tal contrastar els resultats obtinguts, en aquesta investigació ens proposem crear un simulador, és a 

dir un programa informàtic que permeti observar l‘evolució genotípica i fenotípica d‘una població 

subsahariana de raça negra a temps real.  

A més a més, per tal d‘innovar en l‘àmbit de la genètica de poblacions, es decideix no modelitzar la 

població com a conjunt mitjançant models continus de població, sinó modelitzar el comportament de 

cada individu per separat i observar mitjançant la simulació l‘evolució poblacional, ja que aquesta 

segona metodologia (models basats en l‘individu) ha resultat ser exitosa en l‘estudi de sistemes 

biològics en ecologia (Grimm, 1999) i en microbiologia (Ferrer, 2008). Així doncs, el que en aquesta 

investigació es pretén és donar un enfocament radicalment diferent a la simulació biològica.  

Els models basats en l‘individu (Individual-based Models, IbM) són models discrets on la unitat 

fonamental és l‘individu (Grimm, 1999). Aquests models defineixen una sèrie de regles que regeixen 

el comportament dels individus un a un, en un cert espai dividit en cel·les espacials. Aquestes regles 

s‘implementen en un programa de simulació, i donades les condicions inicials dels individus d‘una 

certa població, permeten veure com evoluciona la població mitjançant l‘execució d‘una simulació.  

El llenguatge triat per a la simulació ha estat Netlogo, un entorn multiagent programable adequat per 

simular sistemes naturals i socials, principalment de tipus complex, que evolucionen al llarg del temps. 

Està especialment dissenyat per treballar amb models basats en l‘individu o IbMs. Netlogo, fou creat 

per Uri Wilensky el 1999 i des de llavors s‘ha anat millorant al Center for Connected Learning and 

Computer-Based Modeling de la Northwestern University, USA.  

El programa conté a més una biblioteca amb models de moltes àrees, com ara ciències naturals, 

socials, medicina, matemàtiques, física, química, economia informàtica... que permeten ser modificats 
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pels usuaris. Així doncs, és un entorn de creació per a estudiants i docents, ja que és prou simple per 

ser entès ràpidament i alhora prou avançant per sevir d‘eina d‘investigació.  

En aquest treball de recerca, es va seleccionar aquest programa per diverses raons, entre les quals 

destaquen:  

 

 Es basa en un llenguatge de programació que és un dialecte del Logo i per tant és intuïtiu i 

força simple. 

 Està escrit en Java i, per tant, es pot executar a totes les plataformes majoritàries com ara: 

Windows, Mac o Linux. 

 Permet veure l‘evolució del model en 2D i 3D.  

 Els models funcionen obertament —el codi no és encriptat ni presenta cap mecanisme de 

seguretat—, l‘usuari els pot modificar lliurement.  

 Té una interfície gràfica on l‘usuari pot donar les dades d‘entrada per a la simulació i 

observar-ne l‘evolució en una interfase que representa el sistema. 

 Posseeix funcions d‘importació i exportació.  

 Permet crear un número il·limitat d‘agents i variables. 

 Té molt vocabulari de primitives inherents al llenguatge, com també destaca per l‘aritmètica 

d‘enters i de punt flotant de doble precisió. 

 Es pot descarregar de forma gratuïta. 

 

No obstant això, també presenta alguns inconvenients importants com: 

 

 Té un llenguatge propi, que cal aprendre per poder programar. A més a més, el dialecte és 

interpretat —no compilat com el C o C++ — i necessita el Java per ser a executat. Això fa que la 

seva velocitat es vegi força disminuïda.   

 Només maneja agents amb facilitat a diferència dels llenguatges C o el C++, orientats a 

objectes. 

 Malgrat que el nombre d‘agents és il·limitat, si aquest és elevat i la complexitat del codi 

mitjana, la velocitat d‘execució es veu molt reduïda. 

 

A continuació, s‘explicarà en diversos apartats el model implementat, l‘estructura del simulador i  

s‘avaluaran els resultats obtinguts respecte la probabilitat teòrica calculada en la FASE II.  
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7.2 MATERIALS I MÈTODES  

Els models IbM són models on s‘utilitzen regles o algoritmes enlloc de les clàssiques equacions 

diferencials dels models de població. Per aquest motiu, la manera d‘explicar els detalls d‘un model 

IbM no pot ser la mateixa que la d‘un model matemàtic clàssic,  ja que són essencialment molt 

diferents. Des de l‘any 1999 (Grimm 1999), els investigadors que treballen en el camp de la 

modelització IbM estan avançant en establir un marc estàndard per descriure qualsevol IbM, de 

manera que sigui comprensible i reproduïble per tota la comunitat científica. Es tracta del protocol 

anomenat ODD (Overview-Design concepts-Details) (Grimm 2006). En aquest treball, s‘explicarà el 

model fent servir versió simplificada del protocol ―ODD‖. Per a fer-ho, es dividirà la descripció en 

tres seccions:  

7.2.1 OBJECTIUS 

7.2.2 DESCRIPCIÓ GENERAL 

7.2.3 DETALLS 

 

7.2.1 OBJECTIUS 

El model, un cop implementat en el simulador, haurà de permetre, com s‘ha explicat en els objectius 

del treball, estudiar la pigmentació cutània d‘una població subsahariana de raça negra. A continuació 

doncs, s‘estableixen quins aspectes d‘aquesta es voldran avaluar (Taula 7) així com també es procura 

que en el model, que s‘explicarà en el següent apartat, es compleixin els supòsits de Hardy-Weinberg 

perquè les freqüències genotípiques de la població subsahariana es puguin determinar utilitzant la 

fórmula: 

                  

D‘aquesta manera, es podran comparar els resultats que s‘obtinguin de manera teòrica. Dit d‘una altra 

manera, en el codi que s‘escrigui s‘hauran de verificar els supòsits explicats en la Taula 2  (Hartl, DH 

(2000).   

No obstant això, si tots els supòsits esmentats es complissin —com de fet mai passa a la realitat— la 

població es mantindria en equilibri, és a dir, les freqüències al·lèliques no varien d‘una generació a la 

següent —i podria haver petites variacions però es reajustarien en la següent generació—. En 

conseqüència no seria possible observar l‘evolució del genotip poblacional. Per aquest motiu es 

decideix infringir el primer supòsit i escollir per a les simulacions tres poblacions de mida inicial 

reduïda (de 100, 500 i 1000 individus), on l‘equilibri de Hardy-Weinberg es, per tant, veu alterat.  
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Les raons per les quals es pren la decisió de variar la mida poblacional —variació que també 

augmentarà l‘índex de consanguinitat—, és en primer lloc, perquè en relació a la resta dels supòsits és 

el més senzill de modificar —no és necessari inventar-se o calcular cap altra dada— i, en segon lloc, 

perquè una simulació on la mida poblacional fos reduïda s‘ajustaria encara més a la situació real de 

Nigèria, un país integrat majoritàriament de comunitats aïllades amb índexs d‘endogàmia de fins el 

90%. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

7.2.2 DESCRIPCIÓ GENERAL 

Abans d‘entrar en aquest apartat, cal recordar que el es pretén és estudiar la pigmentació cutània d‘una 

població subsahariana de raça negra i observar-ne l‘evolució fenotípica i genotípica a temps real. 

Consegüentment, el disseny del model anirà orientat a acomplir aquest objectiu.  

A continuació doncs, es farà una descripció general del model, explicant quines són les entitats o 

unitats fonamentals del model (és a dir, l‘individu), quines característiques tenen (variables i estats 

accessibles), i com és l‘espai on evolucionen aquests individus, entre d‘altres. També es mostrarà com 

ha estat estructurat el programa de simulació. 

7.2.2.1 Elements del model 

 Entitats o unitats fonamentals: Persones subsaharianes.  

Objectius específics 

a) Confrontar l‘evolució genotípica prevista amb l‘observada a la població. 

b) Calcular el percentatge de fixació dels al·lels. 

c) Obtenir i comparar el temps que triga a fixar-se cada al·lel de mitjana. 

 Resultats teòrics 

d) Calcular la probabilitat del naixement d‘un 

individu blanc. 

 

5,57 × 10
-6 

% 

e) Calcular la probabilitat del naixement d‘un 

individu albí. 

Tribu Igbo: 0,09 % 

Tribu Yoruba: 0,035 %   

f) Determinar el percentatge de casos d‘albinisme. 

 

Taula 7: Punts que s‘estudiaran mitjançant el model implementat per tal d‘avaluar la pigmentació cutània en 

una població subsahariana de raça negra.  
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 Entorn: L‘espai per on es mouen les persones es representa mitjançant un espai 

bidimensional discretitzat en 39 x 37 cel·les espacials quadrades o patches. Aquest espai no 

influeix en el seu comportament i per tant no fa variar els resultats de la simulació.  

 Escenari i escala de representació: S‘estudia una població de la qual l‘usuari pot escollir la 

mida inicial. No obstant això, un cop el model corre, el nombre d‘habitants ja no es pot variar 

i aquest es manté estable amb petites oscil·lacions.  

 Variables i estats accessibles: A continuació es mostra un quadre de les variables pròpies 

dels individus i els valors o estats que pot prendre cadascuna (Taula 8). 

 Variables observables: Llista de variables de les qual se n‘observa l‘evolució temporal quan 

es fa córrer el model (Taula 9). 

 

 

 

  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Variable i estats 

accessibles 

Descripció Valors o estats 

gen_alfa_ a Els dos al·lels del gen KITLG (A = 0 i C = 6,5) 0 i 6,5 

b 0 i 6,5 

gen_beta_ 

 

a Els dos al·lels del gen SLC24A5 (A = 9,45 i G = 0) 9,45 i 0 

b 9,45 i 0 

gen_gamma_ 

 

a Els dos al·lels del gen SLC45A2 (C = 0 i T = 5,25) 0 i 5,25 

b 0 i 5,25 

gen_delta_ a El gen OCA2 amb la deleció de 2.7 kb que causa 

l‘albinisme de tipus II, o sense aquesta.  

albi i no_albi 

b albi i no_albi 

number_fills El nombre de fills de cada individu 0, 1 i 2 

melanina Les unitats de melanina que es restaran de la 

diferència de 30 unitats que hi ha entre un africà de 

l‘oest i un europeu (Shriver et al., 2003) 

[0 — 21,2] 

color  El color de cada individu per representar-lo a la 

interfície gràfica de la simulació. 

[30,27 — 39,9] 

xcor La coordenada x de cada individu a l‘espai de 

simulació. 

[-19 — 19] 

ycor La coordenada y de cada individu a l‘espai de 

simulació. 

[-18 — 18] 

size La mida de cada individu a la interfície gràfica, per 

visualitzar l‘evolució de la simulació. 

1,5 

sexe  El sexe de cada individu 0 (dona)  i 1 (home) 
 

Taula 8: variables i estats accessibles dels individus en el model. 
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7.2.2.2 Submodels i processos del programa 

La simulació —que s‘adjunta amb un CD al final d‘aquest treball—, comença amb la generació d‘una 

població inicial formada per individus amb una certa distribució genotípica en la qual l‘usuari escull si 

es vol tenir en compte l‘albinisme —i en cas afirmatiu reproduir una de les dues tribus: la tribu Igbo o 

Yoruba— i/o l‘edat dels individus. 

Tot seguit, es duran a terme els processos individuals que faran que la població evolucioni. S‘està fent 

referència  al moviment de les persones per l‘espai de simulació, a la reproducció —i, per tant, a 

l‘establiment de les característiques de la descendència en funció de les dels progenitors— si es donen 

unes certes condicions, i a la mort quan es compleixen determinats requisits (Figura 26).  

D‘aquesta manera, a mesura que els individus, un a un, van fent els diversos processos (moure‘s, 

reproduir-se i/o morir) s‘observa l‘evolució del genotip i del fenotip de la població.

Variable observable Descripció Valors o estats 

number_persones Nombre de persones. La quantitat de persones a 

cada moment mentre corre la simulació.  

 

initial_number_per

sones × (1±0.1)  

number_fills_total Nombre total de fills. El sumatori dels fills de tots 

dels individus que s‘han creat.  

X ≥ 0 

%-dones Percentatge de dones. El percentatge d‘individus 

de sexe femení. 

X  > 0 

gen_alfa_0 (A) La freqüència de l‗al·lel A del gen KITLG. [0-1] 

gen_alfa_6.5 (G) La freqüència de l‗al·lel G del gen KITLG. [0-1] 

gen_beta_0 (G) La freqüència de l‗al·lel G del gen SLC24A5. [0-1] 

gen_beta_9.45 (A) La freqüència de l‗al·lel A del gen SLC24A5. [0-1] 

  gen_gamma_0 (T)  La freqüència de l‗al·lel T del gen SLC45A2.  [0-1] 

  gen_gamma_5.25 (C)   La freqüència de l‗al·lel C del gen SLC45A2.   [0-1] 
 

 

Taula 9 Variables observables en el model. 

 



 

39 
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Figura 26 Diagrama de flux del programa de simulació on s‘exposen, de manera ordenada, els diversos processos que realitza el model.  

AVÍS: Només en aquest cas, per simplificar l‘esquema, s‘utilitza el terme ―blanc‖ tant per a individus amb pigmentació europea com per a individus amb albinisme OCA2.  
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A continuació es descriuen, amb més detall, els processos principals del programa de simulació: 

 Inicialització (setup) 

o Inicialització del món:  

 L‘interfase es pinta de verd. 

o Inicialització de la població:  

 Es crea una població de nombre i probabilitat per a cada sexe fixats per l‘usuari.  

 El programa atorga als individus una sèrie de variables pròpies: 

 Mida 

 Forma 

 Informació genètica 

 Unitats negatives de melanina 

 Color de pell  

 Nombre de fills (inicialment 0).  

 Accions del programa (go)  

o Pas de temps equivalent a 1 any.  

o Comprovacions diverses:  

 Existència d‘individus. En cas negatiu ho comunica a l‘usuari. En cas afirmatiu: 

 Presència de tots dos sexes. En cas negatiu ho comunica a l‘usuari. En cas 

afirmatiu: 

o Presència d‘algun individu blanc o albí. En cas afirmatiu ho comunica a 

l‘usuari i en calcula la probabilitat en forma de percentatge. En cas 

negatiu:  

 Genotip poblacional fixat. En cas afirmatiu ho comunica a l‘usuari i 

s‘atura el programa. En cas negatiu:  

o Accions dels individus (tots els individus les realitzen de forma seqüencial):  

 Morir: Els individus que ja han tingut 2 fills desapareixen de la interfase per tal 

de mantenir estable la població i disminueix en 1 el nombre de persones 

(number_persones).  

 Moure‘s: Tots els individus giren un nombre de graus a l‘atzar i avancen una 

casella.  

 Reproduir-se: Si els individus es troben a la mateixa casella (patch) d‘un 

individu de diferent  sexe, tenen un fill:  
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o El programa crea un nou individu de sexe aleatori exactament igual als seus 

progenitors menys pel que fa a la informació genètica, que es compon d‘una 

combinació a l‘atzar de la d‘aquests.   

o S‘incrementa en 1 el nombre de persones (number_persones), el nombre de 

fills totals (number_fills_total) i el nombre de fills de cada progenitor 

(number_fills).  

 

AVÍS: En cas que s’hagi activat l’opció “Edat?”, l’edat es fixa com a variable pròpia dels individus i 

abans de la reproducció el model comprova que els individus reuneixin les condicions necessàries per 

aquesta i un cop finalitzat el procés incrementa en 1 l’edat de tots els individus.  

 

7.2.3 DETALLS  

7.2.3.1 Variables inicials que defineix l’usuari a la interfície 

A l‘inici del programa, l‘usuari pot escollir, a més de les condicions inicials mencionades 

anteriorment, les variables globals que es mostren a la Taula 10. 

 

 

 

 

 

   

 

7.2.3.2 Variables que obtenen valor al centre de comandaments  

7.2.3.2.1 Informació genètica de la població inicial 

 

El genotip dels individus d‘aquest model està constituït per quatre gens, cadascun amb dos al·lels 

(Taula 11).  

Variables globals Descripció Valors o estats 

Herencia  Tipus d‘herència genètica que regeix la 

simulació. L‘elecció varia el fenotip dels 

individus però no els resultats de la 

simulació.  

Dominancia i 

codominancia  

Initial_number_persones Nombre inicial de persones que tindrà la 

població.  

X  ≥ 2 

%-probabilitat-sexe-femeni Probabilitat que tenen els individus de ser 

de sexe femení. 

X  > 0 

 

Taula 10: Variables inicials, que defineix l‘usuari a la interfície, explicades i amb els valors o estats que pot 

prendre cadascuna. 
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Aquests quatre gens, són d‘una banda l‘OCA2 —responsable de l‘albinisme oculocutani de tipus II— 

i d‘altra banda el KITLG, SLC24A5 i SLC45A2 —gens involucrats en la ruta de la melanogènesi que 

segons la base de dades ―Entrez‖ del NCBI, mostraven diferents freqüències al·lèliques entre la 

població subsahariana i l‘europea (Figura 19).  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Els noms ficticis dels gens en el model s‘han escollit amb l‘objectiu de simplificar els reals. En el cas 

dels gens alfa, beta i gamma, el  número que substitueix cada al·lel pretén evitar confusions i s‘ha 

obtingut a partir de la mitjana aritmètica de les unitats de melanina que pot justificar un SNP concret 

en aquest gen.  

Així per exemple:  l‘SNP rs642742 (l‘al·lel A) al KITLG suposa un aclariment d‘entre 6 i 7 unitats de 

melanina (Lamason et al. 2005). És a dir que si es fa la mitjana d‘aquests dos valors [ (6+7) / 2 = 6,5 ], 

veurem que la persona que tingui l‘al·lel A serà unes 6,5 unitats de melanina més clara respecte de la 

que tingui l‘al·lel C.  D‘altra banda, l‘SNP de l‘SLC24A5 un aclariment d‘entre 8,4 – 10,5 unitats de 

melanina (Lamason et al. 2005) i finalment l‘SNP de SLC45A2 un aclariment d‘entre 2,5 – 8 unitats 

de melanina (Norton et al. 2006).  

El genotip d‘un individu el determina l‘atzar, però no la probabilitat que tingui uns al·lels o uns altres, 

la qual ha estat fixada a partir de la freqüència dels diferents al·lels a la població subsahariana segons 

les dades del NCBI (National Center for Biotechnology Information) que es mostren en la Figura 27.  

Gen Al·lels  

Realitat Simulació Realitat Simulació 

KITLG alfa A 0 

G 6,5 

SLC24A5 beta A 9,45 

G 0 

SLC45A2 gamma C 0 

T 5,25 

OCA2 delta Deleció de 2.7 kb albi 

Sense deleció no_albi 
 

 
Taula 11: Gens i respectius al·lels que determinen el genotip de cada individu a la simulació, en referència 

al color de la pell i a l‘albinisme.  
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En la anterior, no es mostren les dues variants del gen OCA2 —gen delta en el model, que només 

apareix com a variable pròpia dels individus si l‘opció ―Albinisme?‖ està activada— la probabilitat de 

les quals varia segons la tribu escollida: Igbo o Yoruba (Taula 12). 

Partint d‘aquestes dades, s‘ha utilitzat el principi de Hardy-Weinberg i, seguint la seva fórmula, s‘han 

calculat les freqüències de ―p
2
‖ i ―q

2
‖

 
—considerant ―p‖ l‘al·lel de major freqüència en la població 

subsahariana i ―q‖ el de menor— i s‘ha aïllat la de ―2pq‖ en tots tres gens tal  com es constata en la 

Taula 12.  

 

Tot seguit, per assignar la informació genètica dels individus s‘ha demanat al programa que cada 

vegada que inicialitzi els individus esculli per a cadascun d‘ells tres números reals a l‘atzar d‘entre 0 i 

1, un per a cada gen.   

 

Figura 27 Comparació entra la població subsahariana i l‘europea de les freqüències al·lèliques dels SNPs 

involucrats en la pigmentació.  

 

 

 

A  G   A G  C  T  

KITLG  (rs642742) SLC24A5 (rs1426654) SLC45A2 (rs2287949) 

Població subsahariana 0,922 0,078 0,025 0,975 0,879 0,121 

Població europea 0,136 0,864 0,975 0,025 1 0 

0 

0,2 

0,4 

0,6 

0,8 

1 

1,2 

Freqüència Alfa 

(KITLG) 

Beta 

(SLC24A5) 

Gamma 

(SLC45A2) 

Delta (OCA2) 

Tribu Igbo Tribo Yoruba 

p 0.922 0.975 0.879 0.955 0.972 

p
2
 0.850084 0.950625 0.772641 0.912253 0.944928 

q 0.078 0.025 0.121 0.044 0.028 

q
2
 6.084 × 10

-3
 6.25 × 10

-4
 0.014641 9.09 × 10

-4
 3.50 × 10

-4
 

2pq = 1 – q
2
 – p

2
  0.143832 0.04875 0.212718 0.086838 0.054722 

 

Taula 12: Càlcul de les freqüències al·lèliques per als gens de la pigmentació KITLG, SLC24A5 i SLC45A2 

fent servir el principi de Hardy-Weinberg.  
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El programa realitza el mateix procés per a tots tres gens, però per explicar-ho, posarem per exemple 

el gen alfa: Si el número que ha sortit en el sorteig és més petit o igual que 0.850084 —la freqüència 

de ―p
2
‖—, l‘individu serà homozigot per a l‘al·lel A d‘alfa. Si el número que ha sortit és més gran que 

0.850084 però més petit que 0.993916 —xifra que s‘obté sumant ―p
2
‖

 
i ―2pq‖— aleshores l‘individu 

serà heterozigot. Finalment, si el número del sorteig és més gran que 0.993916 l‘individu serà 

homozigot per a l‘al·lel G d‘alfa (Figura 28).  

En el cas del gen delta —que només 

apareix si l‘usuari decideix escollir 

aquesta opció de simulació—, es 

presenten dues variants d‘aquest: 

amb deleció o sense. Si un individu 

té la deleció de 2.7 kb en tots dos 

cromosomes homòlegs és albí (q
2
).  

Com en els exemples anteriors, 

també es duu a terme un sorteig per 

determinar quina serà la informació 

genètica de cada individu. Per 

aquest motiu és recomanable que el 

nombre d‘individus sigui força 

elevat (Figura 29). 

Com en els altres tres gens, com més 

gran sigui la població més es 

compliran les freqüències genètiques.   

 

 

 

 

 

 

 
 

Figura 29 Fragment del codi de la simulació. Determinació del 

genotip dels individus per al gen delta (OCA2).  

 

 
 

Figura 28 Fragment del codi de la simulació. Determinació del 

genotip dels individus per als gens alfa (KITLG), beta 

(SLC24A5) i gamma (SLC45A2). 
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7.2.3.2.2 Nombre d’unitats de melanina 

La informació genètica de l‘individu determina la variable melanina. És a dir, la presència d‘uns o 

altres al·lels en els gens involucrats en la pigmentació, faran que l‘individu tingui més o menys 

melanina.  

 

 En cas de dominància: Un dels dos al·lels de cada gen exerceix el 100% de la influència  (Taula 

13). 

 

 

 

 

 

 

 

El nombre d‘unitats de melanina (variable melanina) està determinat seguint el següent criteri:  

Es parteix d‘un nombre inicial d‘unitats de melanina = 0. 

Si en el gen alfa cap dels dos al·lels (gen_alfa_a i gen_alfa_b) és 0, se suma 6,5 a les unitats de 

melanina. En cas contrari el número és manté.  

Es repeteix el mateix procediment amb els al·lels del gens beta i gamma, sumant 9,45 i 5,25 unitats de 

melanina, respectivament, si cap dels dos al·lels és igual a 0.  

 

 En cas de codominància: Els dos al·lels de cada gen es reparteixen la influència al 50%.  

Si per exemple en un individu gen_alfa_a = 0 

                                              gen_alfa_b = 6,5 

Pel que fa al gen alfa l‘individu serà 3,5  [(0 + 6,5) / 2] unitats de melanina més clar.  

Es repeteix el mateix procediment amb el gen beta i gamma i se sumen els resultats de les tres 

mitjanes aritmètiques. 

Gen En la població subsahariana al·lel... 

Dominant Recessiu 

Realitat Simulació Realitat Simulació Realitat Simulació 

KITLG alfa A  0 G 6,5 

SLC24A5  beta G  0 A 9,45 

SLC45A2   gamma  C  0  T  5,25 
 

Taula 13: Equivalència entre l‘al·lel dominant i recessiu de cada gen en la realitat i en la simulació.   
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Tant en cas de codominància com en cas de dominància l‘aclariment màxim que hi pot haver és de 

21,2 unitats de melanina. Un individu que sigui 21,2 unitats de melanina més clar serà, com a única 

possibilitat, homozigot en l‘al·lel A del KITLG, en l‘al·lel T del SLC24A5 i en l‘al·lel A del 

SLC45A2, i el programa el detectarà com a individu blanc.  

 

7.2.3.2.3 Color de la pell: La variable melanina determina la variable color que l‘usuari observarà a la 

interfase gràfica, per tal de poder observar en temps real l‘evolució de la població.  

El programa Netlogo inclou una taula de tonalitats cadascuna de les quals posseeix un número. Per a la 

simulació d‘aquest treball de recerca s‘ha escollit l‘interval [ 39, 9 – 30 ], que consta de diverses 

tonalitats entre el blanc i el marró fosc-negre (Figura 30). A cada individu se li assignarà un color que 

mostrarà a la interfície gràfica en funció de les unitats de melanina. 

Tant en cas d‘herència codominant com dominant la fórmula que determina el color de l‘individu és la 

següent:  

       
                

  
 

 

AVÍS: En el cas dels individus albins —és a dir, gen_delta_a = 1 i gen_delta_b = 1— se’ls atorga 

automàticament el color blanc (39.63).    

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 
 

Figura 30 Taula de colors del NetLogo, on es mostra la gamma escollida per mostrar l‘evolució dels 

individus a la interfícies gràfica. 
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7.2.3.2.4 Herència genètica i sexe: Tal i com passa en la realitat, en tots dos casos depèn de l‘atzar.   

En el cas de l‘herència genètica el programa analitza el sexe dels dos progenitors i, el de sexe femení, 

l‘anomena ―mare‖ i el de sexe masculí ―pare‖. A continuació accedeix a la seva informació genètica i 

realitza 3 tirades de dau, una per a cada gen, en les quals es té en compte totes les quatre combinacions 

al·lèliques possibles  per tal que sigui l‘atzar qui determini el genotip del nou individu.  

En el sexe, a diferència de l‘herència, es realitza una sola tirada de dau i el model  assigna un sexe o un 

altre al nou individu en funció del resultat d‘aquesta.   

 

7.2.3.2.5 Càlcul de freqüències al·lèliques: A continuació s‘explica el perquè dels resultats que 

apareixen a la gràfica posant per exemple el gen alfa (Figura 31).  

El gen alfa presenta 2 al·lels —0 i 6,5—. Cada individu té dues còpies del gen, una de cada progenitor. 

Així doncs, els individus poden ser homozigots pel primer dels al·lels —0 ; 0—, homozigots pel segon 

—6.5 ; 6.5— i heterozigots —0 ; 6.5 o viceversa—. Per tant podem calcular les freqüències utilitzant 

les següents fórmules:   

                          
                  

                    
 

                            
                    

                    
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Figura 31 Fragment del codi de la simulació. Càlcul de les frequències al·lèliques per al gen alfa (KITLG). 
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7.2.3.2.6 Edat: Condiciona l‘aparellament dels individus.  

Si l‘usuari decideix que l‘edat intervingui en la simulació,  automàticament en la inicialització els 

individus prenen una nova variable pròpia anomenada “Edat?”.  

 

Malgrat que en genètica de poblacions habitualment no es fa servir, en aquest treball de recerca s‘ha 

utilitzat com a recurs per evitar la superposició de generacions en el model.  

La variable “Edat?” rep valor seguint les següents dades de la pàgina web Indexmundi:  

 

Distribució per edat a Nigèria (2011):  

 

0-14 anys: 40,9% (homes 32.476.681 / dones 31.064.539)  

15-64 anys: 55,9% (homes 44.296.228 / dones 42.534.542)  

65 anys i més: 3,1% (homes 2.341.228 / dones 2.502.355)  

 

A partir d‘aquí es pot calcular que:  

Total homes  = 32.476.681 + 44.296.228 + 2.341.228  = 79.114.137 

Total dones  = 31.064.539 + 42.534.542 + 2.502.355 = 76.101.436 

 

Per tant de 0 -14 anys hi ha el...  
 

32.476.681 / 79.114.137 × 100 = 41,05 % dels homes  

31.064.539 / 76.101.436 × 100 = 40,82 % de les dones   

 

I de 15-64 anys hi ha el...  
 

44.296.228 / 79.114.137 × 100 = 55,99 % dels homes 

42.534.542 / 76.101.436 × 100 = 55,89 % de les dones   

 

Finalment de més de 65 anys hi ha el... 
 

100 - 41,05 - 55,99 = 2,96 % dels homes  

100 – 40,82 – 55,89 = 3,29 % de les dones  

 

A partir d‘aquests percentatges,s‘ha escrit el codi del model (Figura 32).  
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En primer lloc es sorteja un número del 0 al 100.  

 

En el cas dels homes: 

 

 Si el número és ≤ 41, 05, l‘individu tindrà entre 0 i 14 anys.  

 Si el número és ≤ 97, 04 (41, 05 + 55,99), l‘edat de l‘individu serà entre 15 i 64 anys.  

 Si el número és < 97,04, l‘individu tindrà més de 65 anys.   
 

En el cas de les dones:  

 

 Si el número és ≤ 39,27, l‘individu tindrà entre 0 i 14 anys.  

 Si el número és ≤ 93,03 (39,27 + 55,89), l‘edat de l‘individu serà entre 15 i 64 anys.  

 Si el número és < 93,03, l‘individu tindrà més de 65 anys.   

 

Pel que fa a l‘edat reproductiva dels individus, aquesta es considera que comença, independentment 

del sexe, als 14 anys i que acaba als 65 anys per tal que coincideixi amb les franges d‘edat donades 

anteriorment.  

 

Així doncs, dos individus es poden reproduir entre ells si es compleixen les següents condicions:  

 

 Tenir diferent sexe.  

 Trobar-se tots dos en l‘interval d‘edat de 14-65 anys. 

 Ser de la mateixa generació, és a dir, tenir una diferència d‘edat no superior als 25 anys.  

 

 

 

Figura 32 Fragment del codi de la simulació. El sexe dels individus i el sorteig d‘un número determina l‘edat 

que tindràs cadascun dels individus de la població inicials. Als descendents d‘aquests, en el moment de 

néixer se‘ls assignen automàticament 0 anys. 
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7.2.4 Imatges de la simulació 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 
 

Figura 33  Vista en 2D de la interfase de la simulació. 

 

 
 

Figura 35  Perfil d‘un individu 

blanc aparegut fent córrer el model. 

 

Figura 34  Gràfiques que il·lustren la distribució al·lèlica de la 

població simulada en un instant de temps determinat.  

 
Figura 36  Vista en 3D de la interfase de la simulació. 
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7.3 EXPERIMENTACIÓ AMB EL SIMULADOR 

Per a la experimentació amb el model, s‘han escollit tres mides poblacionals diferents en les quals es 

varia la tribu (Igbo o Yoruba) i si l‘edat té efecte o no en la simulació.  Per a cadascuna d‘aquestes 

variables, es fa córrer el model 50 vegades. És a dir, en total es duen a terme 600 simulacions, tal com 

mostra la Taula 14. 

 

 

 

 

 

 

 

I s‘anoten per a cadascuna, en un full de càlcul Excel, les següents dades:  

 Al·lel que es fixa en cada gen. 

 Temps (ticks) que triga a fixar-se. 

 Si hi ha algun cas d‘albinisme i, en cas afirmatiu, el temps que triga a donar-se i  la 

probabilitat (%). 

 Si neix algun individu blanc i, en cas afirmatiu, el temps que triga a donar-se i  la 

probabilitat (%). 

A partir de les dades extretes, s‘ha procedit a l‘anàlisi dels resultats.  

 

7.4 RESULTATS I DISCUSSIÓ 

a) Comparació de l’evolució genotípica prevista amb l’observada a les diferents poblacions  

La conseqüència bàsica del model neutral Wright Fisher és que la probabilitat de fixació d'un al·lel és 

igual a la seva freqüència inicial a la població. És a dir, si la freqüència inicial de l‘al·lel ―p‖ és 0,1, en 

el 10% de les simulacions es fixarà ―p‖ i en el 90% restant desapareixerà (es fixarà ―q‖). 

Variables Experimentació amb el model 

Individus 100 500 1000 

Edat On Off On Off On Off On Off On Off On Off 

Tribu Ig. Yor. Ig. Yor. Ig. Yor. Ig. Yor. Ig. Yor. Ig. Yor. 

Simulacions 50 50 50 50 50 50 50 50 50 50 50 50 

Total  200 200 200 
 

Taula 14: Experimentació amb el model. El model es farà córrer un total de 600 vegades: 300 en la tribu 

Igbo (Ig.) i unes altres 300 en la tribu Yoruba (Yor). En cadascuna de les tribus, la meitat de les vegades 

l‘opció “Edat?” estarà activada (On)  i l‘altra meitat desactivada (Off).  
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Consegüentment, la probabilitat que té una combinació al·lèlica (genotip) de fixar-se és igual a la 

multiplicació de freqüències dels al·lels que la componen.  

El que en aquest apartat es calcula, seguint el raonament anterior, és la probabilitat esperada per a les 

diferents combinacions al·lèliques segons la freqüència inicial dels al·lels que les componen i, 

mitjançant les dades obtingudes fent córrer el model, la probabilitat observada per a elles tal com 

s‘observa a la Figura 37.  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Seguint el procediment anterior, s‘ha calculat el percentatge de vegades que es fixa cada combinació 

al·lèlica per a les diferents mides poblacionals (Taula 15).  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 Mostra poblacional = 1000 individus 

Combinació fixada  Probabilitat 

Esperada Observada 

gen PAGC → 0,922 × 0,975 

× 0,879 

Casos en què s‘ha donat aquesta 

combinació → 180 / 200 alfa beta gamma 

A G C PAGC → 79,02% PAGC → 180 / 200 × 100 = 90 % 

 

Figura 37 Exemple de càlcul de les probabilitats esperada i observada per a la combinació al·lèlica AGC. 

En aquestes dues taules, es mostra com calcular la probabilitat teòrica (esperada) que es fixi l‘al·lel A del 

gen alfa (KITLG), l‘al·lel G del gen beta (SLC24A5) i l‘al·lel C del gen gamma (SLC45A2) i l‘obtinguda a 

través de les simulacions (observada).  

Combinacions Probabilitat  

esperada (%) 

Probabilitat observada (%) 

α β γ 100 individus 500 individus 1000 individus 

A G C 79,02 74 85 90 

A G T 10,88 13 5,5 3,5 

A A C 2,03 4,4 2,5 1,5 

A A T 0,28 0 0 0,5 

G A T 0,02 0 0 0 

G G T 0,92 0 1 0 

G A C 0,17 0,5 0 0,5 

G G C 6,68 8 6 4 

 

Taula 15: Comparació de les probabilitats esperades i observades per a les diferents combinacions 

al·lèliques i mides poblacionals. AVÍS: Per poder comparar la probabilitat esperada amb l‘observada, en 

aquesta última no s‘han tingut en compte la tribu (que tan sols repercuteix en el gen delta) ni les petites 

variacions que podria suposar que l‘opció “Edat?” estigués o no activada.  
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A continuació, una sèrie de gràfiques que il·lustren els resultats obtinguts en les diferents mides 

poblacionals. Els colors corresponen a la tonalitat de pell associada a cadascuna de les combinacions 

al·lèliques (Figures 38, 39, 40 i 41).  
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Figura 38 Representació 

gràfica de la probabilitat 

esperada per a les diferents 

combinacions al·lèliques.  
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Figura 39 Representació 

gràfica de la probabilitat 

observada de les diferents 

combinacions al·lèliques en 

les poblacions de 500 

individus.  

 

Figura 40 Representació 

gràfica de la probabilitat 

observada de les diferents 

combinacions al·lèliques en 

les poblacions de 500 

individus.  
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Tal com es pot veure en la Figura 38, la probabilitat esperada de les diferents combinacions no 

correspon exactament amb l‘observada en les simulacions. I si bé aquesta s‘hi assembla força en la 

població de 100 individus, divergeix cada vegada més a mesura que va augmentant la mida 

poblacional. 

Aquest fenomen, és conseqüència de la deriva genètica, una força evolutiva que genera canvis 

aleatoris en les freqüències al·lèliques a causa dels errors de mostreig de gàmetes d‘una generació en 

la següent. La seva fórmula és:  

   
     

   
 

 

on ―s‖ representa la variància de la freqüència al·lèlica, ―p‖ i ―q‖ la freqüència de l‘al·lel de major i 

menor freqüència de cada gen, respectivament, i ―Ne‖ la mida poblacional efectiva.  

La mida poblacional efectiva (Ne) fou un concepte introduït per Sewal Wright el qual designa la mida 

poblacional rellevant en termes evolutius, és a dir, el nombre d‘individus reproductius i que per tant 

contribuiran a la generació següent en termes demogràfics i genètics. Es pot calcular tal com es mostra 

a continuació:   

    
                 

                
 

 

Tanmateix, en aquest apartat es considerarà la mida poblacional efectiva igual al nombre d‘individus, 

cosa que només és certa si hi ha els mateixos individus de cada sexe i tots tenien les mateixes 

possibilitats reproductives, és a dir, si l‘opció “Edat?” no està activada.   
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Figura 41 Representació 

gràfica de la probabilitat 

observada de les diferents 

combinacions al·lèliques en 

les poblacions de 1000 

individus.  
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Ara bé, malgrat que aquesta última condició no sempre es compleix, com que les variacions que l‘edat 

suposa —comparades amb les variacions degudes a la mida poblacional— són petites, es va decidir no 

tenir-la en compte per calcular la probabilitat observada i, per coherència, tampoc en l‘impacte de la 

deriva genètica sobre les freqüències dels gens que la determinaven.   

Ja tornant a la deriva genètica, encara que sempre és present en la seva fórmula es pot observar que 

tindrà un gran impacte quan o bé els ―p‖ i ―q‖ tinguin una freqüència al·lèlica similar, que no 

correspon al nostre cas, o bé, i  aquesta sí que és la nostra situació, quan el nombre d‘individus és molt 

reduït.  

Per representar quin impacte tindria la deriva genètica en tan sols una generació, s‘han utilitzat les 

freqüències inicials de gens alfa (KITLG), beta (SLC24A5) i gamma (SLC45A2) i a partir de la 

fórmula de la deriva genètica s‘han calculat els valors de la variància de les freqüències al·lèliques per 

a cadascun dels gens en les diferents mostres poblacionals (100, 500 i 1000 individus). Tanmateix, cal 

tenir en compte que la deriva genètica hi actuaria generació rere generació acumulant les noves 

variacions a les anteriors.  

Per acabar, com que la variància pot ser tan positiva com negativa, s‘ha sumat/restat el resultat de 

l‘operació anterior a les freqüències inicials de gens (Figura 27) i s‘han obtingut els resultats que es 

mostren en la Figura 42. 

  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Tal com es pot veure en la Figura 42, el valor de ―s‖ és inversament proporcional a la mida de la 

població i per tant té un gran impacte en les freqüències al·lèliques dels gens en tan sols una 

generació. Consegüentment, en la població de 100 individus, on la ―s‖ és més gran que en la de 500 o 

la de 1000 individus, si la deriva genètica afavorís durant algunes generacions seguides l‘al·lel ―q‖, la 

 

 

Figura 42 Impacte de la deriva genètica 

(s) en les freqüències al·lèliques dels 

gens KITLG, SLC24A5 i SLC42A5 en 

una generació.  
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freqüència d‘aquest augmentaria ràpidament. Aleshores, en fer-se més semblant la freqüència de ―q‖ a 

la de ―p‖, també  ―s‖ augmentaria i encara s‘incrementaria més la probabilitat que l‘al·lel es fixés. 

Contràriament, com més gran és una població, més difícil és que això passi i més temps requereix, ja 

que ―s‖ té menys efecte en les freqüències al·lèliques. 

 

 

b) Càlcul del percentatge de fixació dels al·lels 

 

A partir de les dades extretes de la simulació, es repeteix el procediment de l‘apartat anterior però ara 

per tal de determinar el percentatge de fixació de cadascun dels al·lels en concret (Taula 16). 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Tot seguit, els resultats obtinguts (Taula 17) i la seva representació gràfica (Figures 43, 44 i 45). 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Percentatge de fixació de l‘al·lel A del gen alfa 

Indv. Edat Tribu Nombre de casos en què s‘ha fixat 

aquest al·lel 

Probabilitat (%) 

100 On Igbo 48/50 Pα (a) = 48 / 50 × 100 = 96 % 

 

 

Taula 16 Càlcul del percentatge de fixació d‘un al·lel  

Percentatge de fixació de cada al·lel 

Indv. Edat Tribu alfa 

(KITLG) 

beta (SLC24A5) gamma (SLC45A2) delta (OCA2) 

A G A G T C no_albi albi 

100 On Igbo 96 % 4 % 6 % 94 % 16 % 84 % 94 % 6 % 

100 On Yoruba 96 % 4 % 6 % 94 % 16 % 84 % 94 % 6 % 

100 Off Igbo 92 % 8 % 4 % 96 % 8 % 92 % 100 % 0 % 

100 Off Yoruba 92 % 8 % 4 % 96 % 12 % 88 % 98 % 2 % 

500 On Igbo 92 % 8 % 4 % 96 % 4 % 96 % 92 % 8 % 

500 On Yoruba 94 % 6 % 4 % 96 % 4 % 96 % 100 % 0 % 

500 Off Igbo 92 % 8 % 2 % 98 % 8 % 92 % 100 % 0 % 

500 Off Yoruba 94 % 6 % 0 % 100 % 8 % 92 % 100 % 0 % 

1000 On Igbo 94 % 6 % 4 % 96 % 6 % 94 % 100 % 0 % 

1000 On Yoruba 96 % 4 % 2 % 98 % 4 % 96 % 100 % 0 % 

1000 Off Igbo 96 % 4 % 2 % 98 % 4 % 96 % 100 % 0 % 

1000 Off Yoruba 96 % 4 % 2 % 98 % 2 % 98 % 98 % 2 % 

Total 100 100 100 100 
 

Taula 17 Percentatges de fixació dels al·lels depenent de la mostra poblacional (100, 500 o 1000 individus), 

de la tribu (Igbo o Yoruba) i de si l‘opció “Edat?” està o no activada. 
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    Figura 43 Representació gràfica del percentatge d‘ocasions que es fixa cada al·lel en els diferents casos 

de la  mostra de 100 individus en funció de la tribu (Igbo o Yoruba) i de si l‘opció “Edat?” està o no 

activada. 
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A G A G T C no_albi albi 

alfa beta gamma delta 

Percentatge de fixació de cadascun dels al·lels en la població de 100 individus 

Edat On, tribu Igbo Edat On, tribu Yoruba Edat Off, tribu Igbo Edat Off, tribu Yoruba 

   

Figura 44 Representació gràfica del percentatge d‘ocasions que es fixa cada al·lel en els diferents casos de 

la  mostra de 500 individus en funció de la tribu (Igbo o Yoruba) i de si l‘opció “Edat?” està o no 

activada. 
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Figura 45 Representació gràfica del percentatge d‘ocasions que es fixa cada al·lel en els diferents casos de 

la  mostra de 1000 individus en funció de la tribu (Igbo o Yoruba) i de si l‘opció “Edat?” està o no 

activada. 
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Finalment, també s‘ha comparat el percentatge de casos que es fixa cada al·lel en les diferents mides 

poblacionals en general, obtenint-ne el resultats que es mostren en la Figura 46.  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Les gràfiques anteriors mostren que, com ja s‘ha explicat abans, els gens KITLG, SLC24A5 i 

SLC45A2 es veuen afectats per la deriva genètica i que, en conseqüència, com més gran sigui la 

població major serà el percentatge de fixació de l‘al·lel  ―p‖. Exactament el contrari passarà amb 

l‘al·lel ―q‖: com més petita sigui la població major serà el seu percentatge de fixació.  

Ara bé, en una mateixa mostra poblacional també apareixen variacions provocades per l‘opció 

“Edat?”. Per explicar-les caldrà recórrer al concepte de la mida poblacional efectiva (Ne). Aquesta, 

com ja s‘ha explicat en l‘apartat anterior, és la mida poblacional reproductiva i es calcula utilitzant la 

següent fórmula: 

    
                 

                
 

 

En les  simulacions que el nombre inicial d‘homes i de dones era el mateix i la funció “Edat?” no 

estava activada ―Ne‖ corresponia a ―N‖ (nombre total d‘individus). Tanmateix, en aquells casos en 

què la funció “Edat?” influïa en la simulació, la mida poblacional efectiva (Ne) es veia reduïda a 

aquells individus que es trobaven en la franja d‘edat reproductiva —és a dir de 14 fins a 65 anys— que 

   

Figura 46 Representació gràfica del percentatge d‘ocasions que es fixa cada al·lel en les diferents mostres 

poblacionals, indistintament de la tribu (Igbo o Yoruba) i de si l‘opció “Edat?” està o no activada. 
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són aproximadament el 60 % de la població. En conseqüència, l‘efecte de la deriva genètica era més 

gran i per això l‘al·lel ―q‖ es fixava en alguns casos més.  

Per acabar, mitjançant el model de distribució de probabilitats binominal s‘ha analitzat com de 

probables eren els resultats d‘aquest apartat (Taula 17), tal com es mostra en la Figura 47.  

El model de distribució de probabilitats binominal serveix per calcular la probabilitat que un 

esdeveniment que pot passar amb una probabilitat ―p‖ o no passar amb una probabilitat ―1-p‖ 

succeeixi un nombre determinat de vegades ―x‖ de totes les que es realitza ―n‖. Es calcula mitjançant 

la fórmula següent:  

                                    

 

 

 

 

 

  

 

 

I s‘han obtingut unes xifres, que, si es comparen amb la representació gràfica de funció de la 

probabilitat  binominal (Figura 48), es pot observar clarament com aquestes es troben en els màxims 

de la funció o hi són properes.   

Això indica que els resultats obtinguts en la simulació i que s‘han analitzat en aquest apartat són 

l‘evolució més probable de la població subsahariana. 

 

 

 

 Nombre de casos en què s‘ha fixat aquest al·lel 

Individus Edat Tribu Al·lel A del gen alfa Al·lel G del gen alfa 

100 On Igbo 48 / 50 2 / 50 

 

Model de distribució binominal  

P (x) = x!/(y!×(x-y)!)×(p^y)×((1-p)^(x-y))  
 

Pα A (48) = 48!/(50!×(48-50)!)×0,922^50)×((1-0,922)^(48-50)) = PαG (2) ≈ 0,0015  → 0,15 % 

 

Figura 47 Exemple d‘aplicació del model de distribució binomi per calcular la probabilitat del 

nombre de casos en què s‘han fixat els al·lels del gen KTLG (alfa) en la mostra poblacional de 100 

individus.  
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c) Comparació del temps de fixació dels al·lels  

A partir de les graelles de resultats, hem fet la mitjana aritmètica dels temps que triga a fixar-se 

cadascun dels al·lels en les diferents poblacions, és a dir, el temps que ha de passar perquè tota la 

població sigui homozigot per a aquell al·lel, i hem obtingut els següents resultats:   

 

 

 

 

 

 

 

 

  

 

 

 

 Figura 48 Evolució de la probabilitat binominal en els gens de la simulació 
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Temps de fixació dels al·lels en una població de 100 individus 
 

 
 

Figura 49 Representació gràfica del temps que triguen a fixar-se els diferents al·lels en la mostra de 100 

individus en funció de la tribu (Igbo o Yoruba) i de si l‘opció “Edat?” està o no activada. Les caselles en 

blanc indiquen que en cap de les 200 simulacions s‘ha fixat aquell al·lel.  
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Temps de fixació dels al·lels en una població de 500 individus 
 

 
 

Figura 50 Representació gràfica del temps que triguen a fixar-se els diferents al·lels en la mostra de 500 

individus en funció de la tribu (Igbo o Yoruba) i de si l‘opció “Edat?” està o no activada. Les caselles en 

blanc indiquen que en cap de les 200 simulacions s‘ha fixat aquell al·lel.  
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Temps de fixació dels al·lels en una població de 1000 individus 
 

 

Figura 51 Representació gràfica del temps que triguen a fixar-se els diferents al·lels en la mostra de 1000 

individus en funció de la tribu (Igbo o Yoruba) i de si l‘opció “Edat?” està o no activada. Les caselles en 

blanc indiquen que en cap de les 200 simulacions s‘ha fixat aquell al·lel.  
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Com que el genotip de la població simulada està format per només quatres gens —alfa (KITLG), beta 

(SLC24A5), gamma (SLC45A2) i delta (OCA2)—, el temps que trigarà aquest a fixar-se serà igual al 

temps de l‘al·lel del gen que també més trigui a fer-ho. Així, per exemple, en la Figura 49 s‘observa 

que en la mostra poblacional de 100 individus de la tribu Igbo, quan l‘opció “Edat?” està activa, el 

genotip triga a fixar-se de mitjana 2.726 anys —xifra que correspon al temps que triga a fixar-se 

l‘al·lel albí (amb la deleció de 2.7kb) del gen delta (OCA2) de mitjana—.  

Ara bé, encara que el temps s‘expressi en anys, la unitat del programa són els ticks: passos de temps 

que, en aquest model, s‘ha fet de manera que es puguin considerar equivalents als anys. Això es veu 

reflectit, per exemple, en l‘edat dels individus —que augmenta un any amb cada pas de temps— i en 

el fet que cadascun dels individus pugui tenir només un aparellament per pas de temps —cosa que 

equivaldria, en la realitat, a un possible embaràs anual—. 

Tanmateix, no s‘ha de considerar en cap cas que la xifra que es dóna pugui ser, ni tan sols una 

aproximació, del temps que trigarà a fixar-se el genotip d‘una població subsahariana de raça negra. A 

la realitat existeixen un munt de factors —les taxes de natalitat i mortalitat, la migració, la 

consanguinitat, els parts múltiples, els avortaments...— molts dels quals no es poden contemplar en el 

model. També caldria esmentar que, malgrat que existeixen algunes fórmules que preveuen el temps 

 

Temps de fixació dels al·lels en les diferents mostres poblacionals 

 
 

Figura 52 Representació gràfica del temps que triguen a fixar-se els al·lels en les diferents mostres 

poblacionals en general, indistintament de la tribu (Igbo o Yoruba) i de si l‘opció “Edat?” està o no 

activada. 
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esperat per a la fixació d‘un al·lel, aquestes no resulten útils en aquest model, ja que suposen una taxa 

de natalitat constant, mentre que, en les simulacions, el que es manté constant són les condicions de 

reproducció, no el nombre d‘individus que neixen. Per tot això, en aquest treball de recerca l‘avaluació 

del temps es durà a terme comparant les diferents mostres entre elles. 

Així doncs, s‘ha procedit a comparar els resultats de les diferents mostres poblacionals —sense tenir 

en compte la tribu o si la funció “Edat?” estava activada— i s‘han obtingut els resultats que es 

mostren en la Figura 52.  

Tal com es pot veure en les gràfiques (Figures 49, 50 i 51), el temps que triga a fixar-se un al·lel 

també es directament proporcional a la mida de la població. Si es recorda el principi de Hardy-

Weinberg, aquest diu que en poblacions molt grans —amb una quantitat infinita d‘individus— si tots 

els altres supòsits es compleixen les freqüències al·lèliques es mantenen en equilibri. És a  dir, que el 

temps de fixació d‘un al·lel —ja que no s‘arriba a fixar mai— és infinit. Vist d‘aquesta manera, resulta 

lògic pensar que, com més reduïda sigui una població, menys temps trigarà a fixar-se‘n el genotip.  

Aquesta és l‘explicació de per què el temps de fixació dels al·lels és, generalment, menor en la 

població de 100 individus que en la de 500 o 1000 i també de per què, dins d‘una mateixa mostra 

poblacional, el genotip es fixa més ràpidament quan l‘opció “Edat?” està activada. No obstant això, la 

Figura 52  mostra clarament com el temps de fixació de l‘al·lel C del gen gamma (SLC45A2) i l‘al·lel 

albí del gen delta (OCA2) és major en la població de 500 individus que en la de 1000. Això és degut al 

fet que l‘al·lel ―q‖ es fixa molt poques vegades i, consegüentment, n‘hi ha prou amb una xifra una 

mica alta perquè la mitjana variï molt.  

 

d) Càlcul del percentatge de simulacions en les quals es donen casos d’albinisme 

Fent ús de les dades obtingudes mitjançat el model, s‘ha determinat el percentatge de simulacions —

en les diferents mides poblacionals— en les quals s‘ha donat algun cas d‘albinisme (Taula 18) i s‘ha 

Individus 100 500 1000 

Tribu Igbo Yoruba Igbo Yoruba Igbo Yoruba 

Edat On Off On Off On Off On Off On Off On Off 

Casos d'albinisme 

(%) 

52 72 48 54 90 84 88 86 98 98 96 

100 

Mitjana aritmètica 

(%) 
56,5 % 87 % 98 % 

 

Taula 18: Percentatge de simulacions per a les diferents mides poblacionals (100, 500 i 1000 individus) en 

les quals s‘ha donat algun cas d‘albinisme.  
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representat gràficament (Figura 53).  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

A partir dels resultats de la taula es pot concloure que el percentatge de simulacions on es donen casos 

d‘albinisme és major com més gran és la població. Encara que podria semblar que aquests resultats no 

es corresponen amb l‘efecte de la deriva genètica, no és així, ja que com més petita és la mostra 

poblacional major és l‘impacte de la deriva en les freqüències al·lèliques. En conseqüència, en 

comparació a una mostra poblacional gran és més probable que un al·lel de baixa freqüència —en 

aquest cas l‘al·lel albí del gen delta— es fixi, però també que desaparegui i molt més ràpidament del 

que en l‘altra mostra ho hauria fet, tant, que no hi hagi temps que neixi cap individu albí.  

D‘altra banda, com que el programa configura el genotip dels individus inicials realitzant una tirada de 

dau, malgrat que la probabilitat de ser albí sigui igual a totes les mostres poblacionals, com més 

individus hi hagi, més números hi haurà que n‘aparegui algun d‘albí. 

 

e) Determinació de la probabilitat mitjana d’albinisme en les diferents mostres poblacionals 

En aquest apartat, s‘ha calculat la probabilitat mitjana que té un individu de ser albí en les diferents 

mostres poblacionals fent la mitjana aritmètica de les probabilitats d‘albinisme de cadascuna de les 

simulacions per unes mateixes condicions inicials —s‘està fent referència a la mida poblacional, la 

tribu i l‘opció “Edat?”—. Vegeu l‘explicació dels càlculs:  

 

En primer lloc el programa calcula de forma automàtica la probabilitat d‘albinisme de la simulació: 

 

 

Figura 53 Representació gràfica del percentatge de simulacions en què es donen casos d‘albinisme, en 

funció de la tribu (Igbo o Yoruba) i de si l‘opció “Edat?” està o no activada. 

0 
20 
40 
60 
80 

100 
Ig

b
o

 

Yo
ru

b
a 

Ig
b

o
 

Yo
ru

b
a 

Ig
b

o
 

Yo
ru

b
a 

Ig
b

o
 

Yo
ru

b
a 

Ig
b

o
 

Yo
ru

b
a 

Ig
b

o
 

Yo
ru

b
a 

On Off On Off On Off 

100 500 1000 

P
er

ce
n

ta
tg

e 
d

e 
ca

so
s 

(%
) 

Percentatge de simulacions en les quals s'ha donat algun cas d'albinisme 



 

65 
 

 

                                       ó   
               

               
       

Seguidament, es recopilen les diferents probabilitats d‘albinisme i a partir d‘aquestes es calcula la 

mitjana:  

 

                                   
                                            

            
       

 

Finalment, es repeteix aquest procediment pels diversos casos i s‘obtenen els resultats de la Taula 19.   

 

 

 

 

 

 

 

Malgrat que la probabilitat que aparegui algun individu albí és directament proporcional a la mida 

poblacional, la probabilitat que un individu sigui albí es pot considerar inversament proporcional a 

aquesta.  

 

Probabilitat mitjana d’albinisme en les diferents mostres poblacionals 

 

Figura 54 Representació gràfica de la probabilitat mitjana d‘albinisme en les diferents mostres poblacionals 

(100,500 i 100 individus), en funció de la tribu (Igbo o Yoruba) i de si l‘opció “Edat?” està o no activada. 
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Individus 100 500 1000 

Tribu Igbo Yoruba Igbo Yoruba Igbo Yoruba 

Edat On Off On Off On Off On Off On Off On Off 

Prob. mitjana 

d‘alb. (%) 

6,26 2,7 6,11 0,82 0,17 0,13 0,18 0,14 0,43 0,65 0,37 2,64 

Prob. mitjana 

d‘alb. (%) 

4,48 3,465 0,15 0,16 0,54 1,505 

 

Taula 19  Probabilitat mitjana d‘albinisme en les diferents mostres poblacionals (100, 500 i 1000 individus), 

en funció de la tribu (Igbo o Yoruba) i de si l‘opció “Edat?” està o no activada. 
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Així, per exemple, en la població de 100 individus la repercussió de la deriva genètica (Taula 20) és 

molt més gran que en la de 1000 individus i, consegüentment, en un major nombre simulacions es fixa 

l‘al·lel albí. Si això passa, la probabilitat d‘albinisme en aquella simulació esdevé 100 % i, per tant, la 

mitjana aritmètica de la mostra poblacional augmenta considerablement.   

 

 

 

 

 

 

Per acabar, si es compara la probabilitat d‘albinisme mitjana observada (Po) en les simulacions amb la 

calculada teòricament en la FASE II (Taula 7), es pot percebre que aquesta última és força més elevada 

a causa de l‘efecte de la deriva genètica. No obstant això, cal matisar que malgrat que s‘hauria de 

donar que Po500 > Po1000, com que casualment en la mostra poblacional de 1000 individus han aparegut 

casos d‘albinisme en més simulacions i fins i tot en algunes l‘al·lel albí s‘ha arribat a fixar, Po1000 és 

més elevada.  

 

f) Determinació del percentatge de 

casos en què es dóna el naixement 

d’un individu blanc 

Fent ús de les dades extretes de la 

simulació, s‘ha dividit el nombre de 

simulacions d‘una mateixa mostra 

poblacional on hi ha hagut individus 

blancs per 200 —és a dir, el nombre de 

simulacions que s‘han realitzat per 

cadascuna de les mostres 

poblacionals—, i el resultat d‘aquesta 

operació ha estat multiplicat per 100 

 Deriva genètica (s) 

 Gen KITLG (alfa) SLC24A5 (beta) SLC45A2 (gamma) OCA2 (delta) 

Individus 100 0,019 0,011 0,023 0,018 

500 0,008 0,005 0,010 0,008 

1000 0,006 0,0003 0,007 0,006 
 

Taula 20 Valors de la variància (s), provocada per la deriva genètica, en els gens de la simulació. Per 

calcular la deriva genètica, s‘ha considerat el nombre d‘individus efectius (Ne) igual a la mida de la població. 

Pel que fa al gen delta (OCA2), s‘ha calculat quin impacte hi tindria la deriva genètica fent la mitjana 

aritmètica de la repercussió que tindria en cadascuna de les tribus (Igbo i Yoruba).  

 

 

Figura 55 Representació gràfica de la probabilitat que en una 

simulació hi aparegui almenys un individu blanc.  
 

Es percep que les xifres coincideixen en les mostres 

poblacionals de 500 i 1000 individus. Això és perquè en totes 

dues només han aparegut individus blancs en una de les 50 

simulacions realitzades, si bé amb probabilitats diferents.  
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per obtenir la probabilitat que en una simulació hi aparegui almenys un individu blanc (Figura 55).  

 

Tal com es pot observar en la gràfica, la deriva genètica fa que sigui més probable que es fixin tots els 

al·lels de baixa freqüència (q) en la població de 100 individus que en la de 500 o 1000. És a dir que, a 

causa de l‘extrema improbabilitat que coincideixin tots tres al·lels ―q‖, com més reduïda és la mostra, 

major és la probabilitat de ser blanc.  

Exactament el mateix 

observem amb la 

probabilitat mitjana de 

ser blanc dins d‘una 

mateixa mostra 

poblacional. Així per 

exemple (Figura 56), en 

la mostra de 100 

individus aquesta és del 

0,017 %, mentre que en 

la mostra de 500 

disminueix al 5 × 10
-3

 % 

i continua decaient fins a 

arribar al 2 × 10
-3

 % en la mostra de 1000 individus, probabilitats 3053,60; 898,12 i 359,25 vegades 

majors, respectivament, que la calculada de manera teòrica (5,5672 × 10
-6 

%) en la FASE II. Aquest fet 

suggereix que com major sigui la mostra poblacional —i per tant més compleixi el supòsit de Hardy-

Weinberg—, més coincidiran les probabilitats.  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Probabilitat esperada (calculada teòricament) = Pe = 5,57 × 10
-6  

% 

Probabilitat observada (obtinguda a través del model) = Po   

Po100 = ( 0,03 + 0,004 + 198 × 0 ) / 200 × 100 = 0,034 / 2 = 0,017 % 

Po500 = ( 0,001 + 199 × 0 ) / 200 × 100 = 0,001 / 2 = 5 × 10
-3

 % 

Po1000 = ( 0,0004 + 199 × 0 ) / 200 × 100 = 0,0004 / 2 = 2 × 10
-3

 % 

Po100 / Pe = 3053,60                       Po100  = 298, 77 Pe      

Po500 / Pe = 898,12                         Po500  = 8,79 Pe 

Po1000 / Pe = 359,25                        Po1000  = 3,5 Pe 

 

Figura 56 Comparació de la probabilitat esperada (Pe) i l‘observada (Po).  
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7.5 CONCLUSIONS 

 La força evolutiva de la deriva genètica causa que les probabilitats esperades no es corresponguin 

exactament amb les observades en les simulacions. Tanmateix, la probabilitat binominal mostra 

que els resultats obtinguts en la simulació eren l‘evolució més poblable de la població. 

 

 Com que l‘impacte de la deriva genètica és inversament proporcional a la mida poblacional, en les 

comunitats grans els seus efectes són reduïts i la probabilitat de fixació de l‘al·lel  ―p‖ (pell fosca) 

augmenta respecte la de l‘al·lel ―q‖ (pell clara). Contràriament, en les poblacions petites si la 

deriva genètica afavoreix l‘al·lel ―q‖ durant unes poques generacions la probabilitat de fixació 

d‘aquest s‘incrementa ràpidament.  

 

 La variació de resultats entre les simulacions on intervé la variable “Edat?” i les que no hi intervé 

mostren que, entre la probabilitat observada en el model i l‘obtinguda a través dels càlculs i la real, 

hi pot haver una gran quantitat de variables la majoria de les quals no es podran arribar a conèixer 

mai. Tanmateix, la simulació demostra ser una metodologia útil per a la genètica de poblacions i 

els models basats en l‘individu (Individual-based Models, IbM), preferibles als de conjunt, ja que 

permeten obtenir més detall sempre que es disposi d‘un processador prou potent.  

 

 El temps que triga a fixar-se el genotip de la població és directament proporcional a la mida 

d‘aquesta. Consegüentment, en una població de mida infinita que seguís tots els supòsits de 

l‘equilibri de Hardy-Weinberg, aquest no s‘arribaria a fixar mai.  

 

 El percentatge de simulacions on apareix com a mínim un individu blanc o albí és directament 

proporcional a la mida poblacional. No obstant això, la probabilitat que un individu sigui blanc o 

albí és inversament proporcional a aquesta. Dit d‘una altra manera, com més gran sigui una 

població més s‘acostaran les probabilitats observades en les simulacions amb les calculades de 

manera teòrica a la FASE II.  
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8. CONCLUSIONS FINALS 

 

CONCLUSIONS GENERALS  

Estudiant cadascuna de les tres hipòtesis per separat, s‘ha conclòs que l‘albinisme 

oculocutani de tipus II (OCA2) és l‘explicació més probable, amb diferència, tant per al cas 

concret de Nmachi Ihegboro —predisposada a patir-lo pels seus antecedents familiars— com 

per al de qualsevol altre individu africà amb les seves característiques fenotípiques, el qual 

tindria un 0,09
 
% de possibilitats de patir-lo.  

Tanmateix, la presència dels al·lels d‘un avantpassat blanc oblidat també podria ser una 

justificació per al cas. I si bé és una hipòtesi tan remota que no existeixen dades per 

determinar-ne la probabilitat, el que sí que es pot afirmar és que aquest seria o un europeu 

que entre els segles XVI i XIX s‘hauria dedicat al comerç d‘esclaus o un descendent 

d‘aquest, fet que explicaria per què no se‘n té constància.  

Finalment, s‘ha pogut demostrar a nivell teòric que és possible el naixement d‘un descendent 

de pell clara a partir d‘una parella subsahariana com a conseqüència d‘SNPs en els gens de la 

pigmentació. No obstant això, aquesta hipòtesi és extraordinàriament  rara:  la seva 

probabilitat és del 5,57 × 10
-6 

%. 

CONCLUSIONS METODOLÒGIQUES  

Per una banda, en aquest treball de recerca ha estat possible dissenyar i escriure exitosament 

un model basat en l‘individu (IbM) i implementar-lo en la multiplataforma Netlogo.  

D‘altra banda, el model creat no tan sols ha permès estudiar les pigmentacions cutànies de 

raça negra, sinó també, amb unes escasses modificacions al codi, avaluar la pigmentació 

cutània en qualsevol població.  

Finalment, el programa informàtic ha estat ampliat per tal de poder servir per qualsevol tipus 

de caràcter regit per herència mendeliana. 

CONCLUSIONS ESPECÍFIQUES  

El model dissenyat ha permès:  

 Estudiar a fons tota una sèrie d‘aspectes relacionats amb la pigmentació cutània 

d‘una població subsahariana de raça negra 

 

 Comparar els resultats obtinguts a través de les simulacions amb els obtinguts de 

manera teòrica en la primera i tercera hipòtesi, i amb d‘altres models de conjunt 

proporcionats per l‘Erasmus University Medical Center. 

Així doncs, es pot concloure que la metodologia de modelització i simulació emprada és una 

eina útil per a l‘estudi en genètica de poblacions.  
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En resum, la investigació que s‘acaba de presentar ha possibilitat, a partir d‘una notícia original 

publicada al diari, dur-ne a terme un estudi intensiu i rigorós  —sempre utilitzant bases de dades  

i articles de total fiabilitat científica— analitzant de manera creativa i autònoma cadascuna de 

les tres hipòtesis plantejades.  

Aquesta anàlisi ha conduït el treball per àmbits tan diversos com són la dermatologia, la 

genètica de poblacions, la bioinformàtica, les matemàtiques (probabilitat i estadística) o la 

història. D‘altra banda, s‘ha pogut comptar puntualment amb l‘opinió i col·laboració d‘experts 

de diferents àmbits científics. 

Finalment, per tal de contrastar els resultats de probabilitat obtinguts de l‘anàlisi de les hipòtesis 

i, després d‘haver après unes nocions bàsiques de programació, s‘ha creat un programa 

d‘ordinador que informatitza les lleis de Mendel, contemplant també els processos meiòtics. 

Partint de la pàgina en blanc, s‘ha aconseguit escriure cadascuna de les paraules d‘un codi que 

permet, amb tant rigor com ha estat possible malgrat la limitació de coneixements d‘un 1r de 

Batxillerat, observar l‘evolució tant genotípica com fenotípica de la pigmentació cutània d‘una 

població subsahariana de raça negra a temps real. A més a més, el programa també permet, si es 

modifiquen les freqüències inicials de cadascun dels gens, observar l‘evolució de la pigmentació 

cutània de qualsevol població.  

Per acabar, per a donar altres aplicacions al model creat, s‘ha dissenyat un segon programa 

informàtic que permet a l‘usuari fixar les característiques de la seva població i introduir les 

freqüències gèniques del gen que hi desitja veure evolucionar. 

Caldria dir també que el programa, el qual tindrà l‘honor de ser exposat en la Intel International 

Science and Engineering Fair (EEUU), ha estat corroborat tant a partir de models matemàtics 

com podrien ser el principi de Hardy-Weinberg o el model neutral de Wright Fisher, com 

mitjançant models de conjunt, provant així que, malgrat les seves moltes mancances i 

limitacions, els models basats en l‘individu són una opció viable en l‘àmbit de la genètica de 

poblacions. 
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10. ANNEX 

10.1 Notícia del cas 

 

Black parents... white baby 

 

By VIRGINIA WHEELER 

                                                                                                             Published: 20 Jul 2010 

   

THE stunned black dad of a newborn, WHITE, baby girl declared yesterday — "I'm sure 

she's my kid ... I just don't know why she's BLONDE." 

 

British Nmachi Ihegboro has amazed genetics experts who 

say the little girl is NOT an albino. 

Dad Ben, 44, a customer services adviser, admitted: "We 

both just sat there after the birth staring at her." 

Mum Angela, 35, of Woolwich, South London, beamed as 

she said: "She's beautiful — a miracle baby." 

Ben told yesterday how he was so shocked when Nmachi 

was born, he even joked: "Is she MINE?" 

 

He added: "Actually, the first thing I did was look at her 

and say, 'What the flip?'" 

But as the baby's older brother and sister — both black — 

crowded round the "little miracle" at their home in South London, Ben declared: "Of course 

she's mine." 

Blue-eyed blonde Nmachi, whose name means "Beauty of God" in the Nigerian couple's 

homeland, has baffled genetics experts because neither Ben nor wife Angela have ANY mixed-

race family history. 

Pale genes skipping generations before cropping up again could have explained the baby's 

appearance. 

Ben also stressed: "My wife is true to me. Even if she hadn't been, the baby still wouldn't look 

like that. 

"We both just sat there after the birth staring at her for ages — not saying anything." 

Doctors at Queen Mary's Hospital in Sidcup — where Angela, from nearby Woolwich, gave 

birth — have told the parents Nmachi is definitely no albino. 
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Ben, who came to Britain with his wife five years ago and works for South Eastern Trains, said: 

"She doesn't look like an albino child anyway — not like the ones I've seen back in Nigeria or in 

books. She just looks like a healthy white baby." 

He went on: "My mum is a black Nigerian although she has a bit fairer skin than mine. 

"But we don't know of any white ancestry. We wondered if it was a genetic twist. 

"But even then, what is with the long curly blonde hair?" 

Professor Bryan Sykes, head of Human Genetics at 

Oxford University and Britain's leading expert, 

yesterday called the birth "extraordinary". 

He said: "In mixed race humans, the lighter variant of 

skin tone may come out in a child — and this can 

sometimes be startlingly different to the skin of the 

parents "This might be the case where there is a lot of 

genetic mixing, as in Afro-Caribbean populations. But in 

Nigeria there is little mixing." 

Prof Sykes said BOTH parents would have needed 

"some form of white ancestry" for a pale version of their 

genes to be passed on. But he added: "The hair is 

extremely unusual. Even many blonde children don't 

have blonde hair like this at birth." 

 

The expert said some unknown mutation was the most likely explanation. 

He admitted: "The rules of genetics are complex and we still don't understand what happens in 

many cases." 

The amazing birth comes five years after Kylie Hodgson became mum to twin daughters — one 

white and the other black — in Nottingham. Kylie, now 23, and her partner Remi Horder, now 

21, are both mixed race. 

Even so the odds were estimated at a million to one. 

The Sun told in 2002 how a white couple had Asian twins after a sperm mix-up by a fertility 

clinic. 

Yesterday three-day-old Nmachi's churchgoing mum Angela admitted that she was "speechless" 

at first seeing her baby girl, who was delivered in a caesarean op. She said: "I thought, 'What is 

this little doll?' 

"She's beautiful and I love her. Her colour doesn't matter. She's a miracle baby. 

"But still, what on earth happened here?" 
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Her husband told how their son Chisom, four, was even more confused than them by his new 

sister. 

Ben said: "Our other daughter Dumebi is only two so she's too young to understand. 

"But our boy keeps coming to look at his sister and then sits 

down looking puzzled. 

"We're a black family. Suddenly he has a white sister." 

Ben continued: "Of course, we are baffled too and want to 

know what's happened. But we understand life is very 

strange. 

"All that matters is that she's healthy and that we love 

her.She's a proud British Nigerian." 

Queen Mary's Hospital said: "Congratulations to Angela 

and her family on the birth of their daughter." 
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10.2 Entrevista a Arcadi Navarro 

Barcelona, 18 de novembre del 2010. 

Entrevista a Arcadi Navarro, investigador i professor de 

biologia evolutiva a la Universitat Pompeu Fabra de Barcelona 

—UPF—,  coordinador de Bioinformàtica del Centre Nacional 

de Genotipat —CEGEN— i membre de la Institució Catalana 

de Recerca i Estudis Avançats —ICREA—.  

—Hola, Arcadi. En primer lloc, moltes gràcies per 

concedir-me la possiblitat d‘entrevistar-lo.  

—De res. No és el primer cop que una estudiant de 

batxillerat ve al PRBB. Em podries situar una mica?  

—Sí, és clar. Tot va començar en llegir una notícia al diari que explicava que a 

Anglaterra havia nascut una nena blanca, rossa i amb ulls blaus d‘una parella nigeriana sense 

ancestres blancs coneguts que ja tenia dos fills negres. Els metges formulaven tres possibles 

hipòtesis per trobar-hi una explicació: que els progenitors duguessin ADN caucasià silent d‘un 

acoblament interracial oblidat; que el bebè patís albinisme o una altra mutació menys 

comuna. Així doncs, centrant-me en aquest últim cas, l'objectiu del meu treball és estudiar la 

probabilitat d‘una mutació en un o més gens que regulen la melanogènesi i que, per tant, 

condicionen la pigmentació resultant de la pell. Finalment focalitzant l‘estudi d‘aquestes 

mutacions en els SNPs he estat llegint diversos articles de Pubmed, entre els quals ―Signatures 

of positive selection in genes associated with human skin pigmentation as revealed from 

analyses of single nucleotide polymorphisms‖ on vostè va col·laborar, i motiu pel qual li faig 

l‘entrevista.  

—Molt bé, tu diràs què vols saber.  

—Em podria explicar la hipòtesi ―Out of Africa‖, la ruta de la colonització i els diversos 

punts de separació? És que, segons l‘article ,el 85 % de les diferències són explicades quan 

agrupem la població a nivell continental.  

—A veure... resumint molt. No conec aquest cas en particular, però és relativament 

freqüent en algunes regions d‘Àfrica a causa de l‘albinisme. Aquest, sol ser recessiu i només pot 

aparèixer per acumulació de variacions genètiques si tots dos progenitors havien tingut algun 

ancestre albí. Aquests nens tenen una gran poblemàtica ja que certes creences màgiques 

consideren que les seves restes tenen poders sobrenaturals i són capturats, mutilats, matats...   
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No obstant això, no és l‘únic cas en què persones ―negres‖ poden tenir fills ―blancs‖ i ho dic 

entre cometes perquè, com tu ja has dit, això ha passat a Anglaterra, un país on hi ha un nivell 

de barreja racial molt considerable, i  per tant el concepte ―negre‖ es defineix de manera molt 

més laxa que no pas el de ser blanc. La major part de la gent etiquetada com a negra el que en 

realitat té és una barreja de diverses variants genètiques africanes o fins i tot europees, ja que per 

exemple les ―distraccions‖ dels amos de les plantacions amb les esclaves negres van donar lloc 

a una gran diversitat fenotípica entre els afroamericans. Així doncs, tenint en compte que hi ha 

un percentatge molt alt de variants genètiques dels negres americans que vénen de població 

europea és possible que, sense ser un cas d‘albinisme, dues persones etiquetades com a ―negres‖ 

tinguin un fill amb la pell molt clara, tant, que sigui etiquetat com a ―blanc‖.  

L‘explicació d‘aquest fet és la història de la diversificació de les poblacions humanes o ―Out of 

Africa‖. Entre les poblacions ancestrals humanes –com ja se sospitava des de Darwin encara 

que no s‘ha pogut provar fins fa relativament poc–, les africanes tenen un nivell molt més elevat 

de diversitat genètica, tant que es diria que és tota la diversitat genètica humana. Des que els 

nostres ancestres van sortir d‘Àfrica a colonitzar la resta del món succeïren períodes  en què 

l‘índex de població d‘aquests grups disminuí radicalment per qüestions climatològiques, 

epidemiològiques, alimentàries, de conflictes bèl·lics... que provocaren que la variabilitat 

genètica fora d‘Àfrica es reduís molt. Si sembla que hi hagi molta més diversitat fenotípica és 

perquè, al diversificar-nos tant, ens hem hagut d‘adaptar a les condicions locals per sobreviure. 

Per exemple les poblacions del Nord d‘Europa ja havien perdut variabilitat genètica quan van 

haver d‘aclarir el color de pell per captar més llum solar, però no són pas les úniques: a l‘altre 

extrem hi ha els aborígens australians que tenen la pell molt fosca o els asiàtics que adquiriren 

uns altres tipus de pigmentacions.  

Tot això fa que sigui relativament fàcil barrejar persones de diversos orígens ètnics i obtenir 

tonalitats de pell molt variades –l‘anunci ideal de Benetton–, però també que s‘obtinguin 

resultats inesperats de determinades combinacions. És més fàcil que dos progenitors ―negres‖ 

tinguin un fill ―blanc‖ que no pas a l‘inrevés per la laxitud amb la qual es defineix el concepte 

―negre‖, però això no vol dir que no pugui succeir. De fet, hi ha casos històrics en què això s‘ha 

donat i fins i tot s‘han novel·lat. Aquesta i l‘albinisme serien dues explicacions molt raonables.   

—D‘acord... Què és la selecció positiva? Quina importància té en el color de la pell? En 

l‘article diu que actua sobre els al·lels del gens determinant l‘haplotip, m‘ho podria explicar?  

—Hmm... En primer lloc: què és la selecció natural? Els biòlegs evolutius encapçalats 

per Darwin definim la selecció natural com el fenomen que té lloc dins d‘una població amb 

diversitat entre els seus individus quan hi actua una determinada pressió selectiva. De fet, hi ha 

un gran programa de recercaires en el món que investiguem l‘acció de la selecció natural cas per 
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cas, però en termes generals podríem dir que és la conseqüència de la pressió selectiva, la qual 

provoca que només els espècimens més ben adaptats sobrevisquin, es reprodueixin i per tant 

transmetin la seva informació genètica a la descendència. D‘aquesta manera és lògic que al cap 

de moltes  generacions, en un procés gradual, acabin dominant.  

Això és l‘explicació de, per exemple, per què animals en zones de molta neu -óssos, guineus, 

lleopards...- han acabat aclarint el pelatge per poder camuflar-se millor o per què en 

determinades regions va passar exactament el mateix amb la pell humana ja sigui amb l‘objectiu 

de processar millor determinades vitamines, o perquè era més atractiva sexualment per a les 

seves parelles...i s‘ha acabat imposant. Això és el que investiguem en l‘article que tu has llegit: 

busquem la signatura molecular que deixaria la selecció positiva darwiniana que afavoreix a 

determinades variants, si hagués passat a unes zones concretes del genoma. 

En l‘article mirem els gens que tenen a veure amb la pigmentació i veiem que efectivament hi 

ha senyals que la selecció positiva hi va actuar i que, a més, aquests són independents. És a dir, 

que l‘aclariment de la pell es va produir dues vegades per separat: a Europa i a Àsia.  

—Ja ho entenc... però com s‘explica la reversió fenotípica del color de la pell en 

poblacions asiàtiques com la pakistanesa?  

—Bé, això és a causa que les poblacions humanes ens hem anat movent. Ara potser 

sembla que això de la immigració sigui un problema, però és que en realitat portem més de 

20.000 anys movent-nos! Els nostres ancestres ja es desplaçaven en funció de les glaciacions,  

guerres, interaccions amb d‘altres animals, epidèmies... i sí que sembla que és cert –encara que 

no s‘ha demostrat totalment- que hi ha hagut grups poblacionals com el pakistanès que s‘han 

mogut diverses vegades i han passat per diverses pressions selectives. En el cas de la pell, si la 

població vivia en zones de poca llum necessitava aclarir la pell per processar vitamina D; però si 

en canvi es traslladava a indrets on la insolació era molt potent li convenia enfosquir-la per tal 

d‘evitar un càncer.  

—Tornant als gens: en el seu article en citen uns quants –DCT, EGFR, DRD2 i 

PPARD- que no estan implicats en la ruta de la melanogènesi i que en molts d‘altres articles 

científics són descartats. Presenten tantes diferències com la resta?   

—T‘hauré de donar una resposta força ambigua, ja que m‘hauria de llegir aquests altres 

articles dels quals parles i també d‘altres que hagin sortit posteriorment, però així d‘entrada hi 

pot haver diverses raons: pot ser que altres científics no tinguin informació d‘aquests gens 

disponible i per tant no els estudiïn, o que els hagin descartat perquè considerin que l‘evidència 

que nosaltres trobem no és igual de forta en tots els gens que treballem en aquest article, que 

hagin refutat el que nosaltres trobem per unes dades millors o que simplement s‘hagin centrat en 
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d‘altres articles concrets. Fa tres o quatre anys hi va haver una explosió d‘articles sobre la 

pigmentació i no tothom treballava amb els mateixos gens perquè no tothom els havia 

seleccionat amb els mateixos criteris. A part de la melanogènesi hi ha altres processos que 

poden estar implicats en el color de la pell i cadascú ha anat treballant allò que li ha semblat més 

important, més interessant, més prometedor...  

—És clar... Ah! Ja que parlem de la pigmentació, quina relació manté aquesta amb la 

latitud?  

—A veure, és molt difícil per no dir impossible explicar totes les pigmentacions mundials. 

És veritat que sens dubte hi ha una correlació general: A més al nord, més clara la pell; a més al 

sud, més fosca. Però el color exacte d‘aquesta depèn de molts factors: el temps que fa que una 

determinada població és en una zona, quines tradicions culturals tingui a l‘hora de vestir-se, 

quina sigui la vegetació, el terreny, la climatologia... Sí, per exemple, una població situada molt 

al sud sembla que hauria de tenir la pell fosca però si l‘àrea on es troba és plujosa i boirosa, el 

filtratge del sol no caldrà que el faci mitjançant una gran quantitat de melanina a la pell. És un 

tema molt complicat; és més, tampoc es coneixen tots els gens que tenen a veure amb la 

pigmentació i per tant només podem especular. Actualment tenim explicacions més bones que 

les que posseíem fa cent anys, més bones que les de fa quinze anys però clarament pitjors que 

les que tindrem d‘aquí deu anys.  

—Ja per acabar: L‘SLC24A5 és un gen que causa un retard en el desenvolupament dels 

melanosomes. En aquest article se cita però no s‘estudia, ja que tot just llavors s‘acabava de 

descobrir en el peix zebra. La presència de dues pigmentacions dins d‘una mateixa espècie com 

passa amb el peix zebra és una causa ambiental o és una tendència evolutiva?  

—Mira, causes ambientals i tendències evolutives són conceptes difícils de definir. 

Evidentment si un dia cau un llamp i et fregeixes doncs t‘has fregit per una causa ambiental: A 

l‘hora de determinar com l‘ambient afecta en les freqüències al·lèliques d‘una població cal 

considerar molts factors. Una mateixa pressió ambiental pot generar respostes evolutives 

diferents: És a dir, no són les mateixes les cactàcies del continent americà que les eufòrbies del 

Sàhara, malgrat que totes dues plantes desèrtiques tinguin la necessitat de retenir aigua i 

utilitzar-ne la mínima quantitat possible per viure.  

Dit tot això, no hi ha tendències evolutives en el sentit de camins amb un final predeterminat, 

tan sols respostes molt similars, o diferents, a pressions ambientals semblants que afecten 

diverses espècies. És més: de vegades pressions amb motivacions molt diferents poden obtenir 

resultats equivalents. Per exemple: els peixos zebra tenen ratlles; les zebres, algunes serps i els 

tigres també tenen ratlles... però els motius són diferents! En alguns casos poden ser de 
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camuflatge, en d‘altres de selecció sexual però en tots generen la mateixa conseqüència: una 

pigmentació diversa per una família diferencial de motius. De fet, també podríem destacar que 

cap d‘aquests animals no té un ancestre recent comú amb cap altre i per tant el fenotip ratllat és 

fruit d‘una evolució independent!  

No obstant, sí que és cert que tots els organismes tenim un ancestre comú més o menys remot; 

per això compartim els uns amb els altres gens i rutes metabòliques que hem anat modificant a 

mesura que evolucionàvem separadament. Però són aquestes semblances que provoquen que 

quan, per motius X, un animal com el peix zebra necessita modificar la seva pigmentació acabin 

apareixent mutacions en uns gens que nosaltres també posseïm i que, a més a més, afectin 

també la pigmentació.  

—Doncs això era tot. Moltes gràcies Dr. Arcadi Navarro. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

81 
 

10.3 Entrevista a Oscar Lao 

Rotterdam — Sabadell, 17 de Juliol del 2011. 

Entrevista a Oscar Lao, doctorat en biologia i investigador al 

Department of Forensic Molecular Biology at Erasmus University 

Medical Centre, Rotterdam, The Netherlands.  

—Hola, Oscar. En primer lloc, moltes gràcies per concedir-me 

una entrevista. Serà la primera que faig així via messenger.  

—No, home, de res... Quan vulguis comencem.  

—D‘acord, doncs som-hi. Quina importància té la selecció positiva en el color de la pell? 

En l‘article ―Signatures of positive selection in genes associated with human skin pigmentation 

as revealed from analyses of single nucleotide polymorphisms‖ es diu que actua sobre els al·lels 

del gens determinant-ne l‘haplotip.  

—Ui, aquesta és una pregunta molt maca... a veure per on comencem. Ja deus saber que 

en la població humana hi ha una gran diversitat genètica pel que fa a la pigmentació de la pell. 

Doncs bé, els científics han formulat moltes hipòtesis i hem descrit aquest fet com un 

mecanisme d‘adaptació genètica humana a la radiació ultraviolada, el fred, la calor, organismes 

patògens... quan, fa més d‘un milió d‘anys, un grup reduït d‘humans va emigrar fora d‘Àfrica. 

El que en aquest article ens vam proposar és buscar el rastre que tota aquesta selecció positiva 

havia deixat en els gens. Comprovar si en les regions on hi havia hagut un avenç de la selecció 

positiva també hi descobríem un haplotip determinat, és a dir, com aquesta l‘havia afectat. I 

efectivament, vam trobar que en els gens associats a la ruta de la melanogènesi —SLC45A2, 

OCA2, TYRP1, DCT, KITLG, EGFR, DRD2 i PPARD— hi havia diferències genètiques 

significatives entre europeus, asiàtics i africans i que, a més a més, en els quatre primers també 

hi havia una correlació estadística entre els seus diferents al·lels i el color de pell en 51 

poblacions humanes. De manera que l‘empremta de la selecció positiva ens suggeria que la 

pigmentació cutània fosca havia estat l‘original, mentre que les clares havien sorgit 

posteriorment de manera independent en la població europea i asiàtica.  

—A l‘article s‘estudien uns quants gens —DCT, EGFR, DRD2 i PPARD— que no són 

presents en molts altres articles científics relacionats amb el tema de la pigmentació. Per què es 

van escollir? Presenten tantes diferències com la resta?   

—Bé, el fet d‘escollir aquests gens va formar part del criteri científic. Com que quan vam 

començar aquest estudi, fa uns anys, encara no s‘havia completat el projecte HapMap de 
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seqüenciació del genoma, nosaltres vam utilitzar la base de dades Perlegen que, malgrat ser una 

de les més completes d‘aleshores, només posseïa uns quants marcadors genètics.  

Per aquest motiu, en primer lloc vam recopilar tota la literatura on es citaven mutacions en gens 

—humans però també d‘animals— que afectaven la pigmentació. A continuació nosaltres vam 

estudiar l‘ortòleg humà d‘aquests gens, com també les regions properes en la població europea, 

asiàtica i africana per després comparar-ne les variants i veure si també estaven relacionades 

amb la pigmentació humana. No obstant això, molts dels SNPs han estat descoberts 

posteriorment, gràcies al projecte Hapmap, en què la mateixa base de dades Perlegen va 

col·laborar.  

—L‘SLC24A5 és un gen que causa un retard en el desenvolupament dels melanosomes. 

En aquest article se cita però no s‘estudia, ja que tot just llavors s‘acabava de descobrir en el 

peix zebra. La presència de dues pigmentacions dins d‘una mateixa espècie, com passa amb el 

peix zebra, és una causa ambiental o és una tendència evolutiva?  

—Mira això de les tendències evolutives... Tot plegat està molt relacionat amb la hipòtesi 

de l‘Out of Africa i la selecció natural. Hi ha evidències genètiques, com les que en l‘article 

nosaltres detectàvem, que confirmen que quan l‘Homo sapiens va sortir d‘Àfrica fa uns 1.35 

milions d‘anys era negre i que l‘aclariment que va patir l‘actual població europea i l‘asiàtica es 

va donar de manera independent. Amb això vull dir que més que una tendència evolutiva de 

l‘espècie humana es tracta de dues respostes molt similars a una mateixa pressió ambiental —

com pot ser la necessitat de sintetitzar vitamina D— que la selecció natural es va encarregar de 

potenciar.  

—Ja ho entenc... I ara tornant al tema del meu treball de recerca. Estudio el cas d‘una 

nena blanca, rossa i d‘ulls blaus nascuda d‘una parella nigeriana sense ancestres blancs coneguts 

que ja tenia dos fills negres. Els experts van donar diferents explicacions a aquest fet: que els 

progenitors tinguessin un avantpassat blanc; que el bebè patís albinisme o, finalment, una altra 

mutació menys comuna. Tu, per quina d‘aquestes tres hipòtesis et decantaries?  

—Abans que tu m‘ho comentessis jo no havia sentit a parlar mai d‘aquest cas... d‘altres 

de similars sí, però d‘aquest no i em va semblar molt bonic. Si et mires la foto que surt al diari 

ho veus clarament, és una nena negra per les faccions, i en canvi és blanca, té els cabells rossos i 

els ulls blaus. 

Bé, jo el primer que faria és una prova de paternitat, abans de res, perquè és clar, el primer que 

penses quan veus una nena així, filla d‘una dona negra, és que... (riu). Si realment es confirmés 

la paternitat del seu ara suposat pare, jo em decantaria per la hipòtesi de l‘albinisme perquè hi ha 

bastants casos d‘albinisme a Àfrica, més que en qualsevol altra regió del món, i el color ros dels 
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cabells de la nena recorda especialment a un tipus d‘albinisme anomenat OCA2, del qual els 

seus pares podrien ser portadors, ja que es un desordre genètic recessiu. Però, és clar, aquí el 

que seria ideal és poder estudiar l‘ADN de la nena i també el dels seus progenitors per poder-ho 

afirmar amb total seguretat.  

—Què se‘n sap, del tipus d‘herència que regeix els al·lels dels gens involucrats en la 

pigmentació. Em refereixo a si és de dominància, dominància intermèdia, codominància… o 

fins i tot si varia segons el gen.  

—Bé, si ens fixem només en el fenotip hi ha una cosa que és evident. Quan una parella, 

un dels dos de pell clara i l‘altre de pell fosca, tenen un fill, el color de la pell d‘aquest és un 

entremig del dels seus pares, diguem que és com un marró claret. Aquest fet palpable semblaria 

indicar que ens trobem davant d‘una dominància intermèdia o d‘una codominància, però, en 

qualsevol cas, mai davant d‘una dominància completa d‘un al·lel sobre l‘altre. 

Ara bé, malgrat que alguns dels trets físics humans estan regits per només un o dos gens, en la 

pigmentació hi ha involucrats una gran varietat de gens, molts dels quals encara no han estat 

descoberts. Amb això el que vull dir és que no podem afirmar quin tipus d‘herència regeix tot 

els gens de la pigmentació, justament perquè encara no els coneixem tots. Tot i així, ara per ara, 

els estudis dels gens coneguts apunten sempre cap a la herència intermèdia.    

—Un argument científic que se sol usar en contra del racisme és que hi ha més diferència 

entre un francès i un alemany —o una altra nacionalitat veïna— que entre qualsevol d‘aquest 

dos i un africà, ja que Àfrica és el continent amb més diversitat genètica.  El vostre article, en 

canvi, diu que el 85 % de les diferències genètiques són explicades quan agrupem la població a 

nivell continental. M‘ho podries explicar? 

—Bé, sento dir-ho però totes dues afirmacions... són falses. Però també voldria dir que jo 

estic totalment en contra de la utilització d‘arguments científics de qualsevol tipus en contra el 

racisme. Tots els humans som iguals, això és un tema moral: no ens cal que les proves 

biològiques ens ho confirmin, no?  

Per una banda, tornant a les afirmacions, no és cert que el següent 85 % de les diferències 

genètiques s‘expliquin si agrupem les poblacions per continents, de fet és just al revés: si 

agrupem les poblacions a nivell continental només podem justificar entre el 10 - 15 % de les 

diferències genètiques. Perquè aquesta afirmació fos correcte hauríem de dir ―El 85 % de les 

diferències en els gens de la pigmentació —i per tant les variacions en el color de la pell— són 

explicades quan agrupem la població a nivell continental‖.  
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Pel que fa a l‘argument contra al racisme, és veritat que a Àfrica hi ha molta variabilitat genètica 

ja que va ser l‘origen de totes les altres poblacions, però molt probablement —per no dir 

segur— hi haurà més diferència entre un francès i un africà que entre un francès i un... alemany? 

Bé, en definitiva entre qualsevol altra nacionalitat veïna.  

I és que cal tenir present que no fa tant que els humans viatgem, que fins fa quatre dies la gent 

es casava amb un noi o noia del mateix poble i, a tot estirar, amb algú del poble del costat. 

D‘aquesta manera les comunitats veïnes tendien a homogeneïtzar-se i per tant, a fer-se 

genèticament més diferents de les llunyanes, m‘entens? Doncs ara imagina‘t si ja no es tracta de 

regions o països, sinó de continents...  

Un altre argument que és cert i que se sol utilitzar contra el racisme és que si comptem tots els 

polimorfismes del genoma humà i els d‘una altra espècie —com podria ser, per exemple, la dels 

ximpanzés— i els comparem, observarem que hi ha sempre moltes menys variacions en el 

genoma humà. Això és degut al fet que una de les dues espècies, la nostra, és molt més jove i, 

per tant, no hi hagut tant de temps perquè apareguessin variacions. Però, és clar, no hem 

d‘oblidar que estem parlant de dues espècies diferents, aquí hi ha la ―trampa‖ i per aquest motiu 

no m‘agraden els raonaments científics contra del racisme. Ja ho he dit i ho repeteixo: és un 

tema moral.   

—Sí, estic totalment d‘acord amb això que dius del racisme. Ara bé, pel que fa als 

ximpanzés, no és que hi entengui gaire però a mi em semblava que només hi havia un parell o 

tres de colors de pelatge, no? 

—Exacte, acabes d‘assenyalar una altra ―trampa‖ de l‘argument anterior. És veritat que al 

llarg de la història d‘una espècie hi van apareixent variacions en el seu genoma, però com ja 

sabràs no totes les regions de l‘ADN són codificants i, a més, el codi genètic és degenerat.  De 

fet,  encara que algunes d‘aquestes variacions s‘arribessin realment a apercebre en el fenotip de 

l‘espècie, no serien aquelles que es veuen afectades per la selecció positiva. És a dir, que per 

tots aquells trets on la pressió selectiva hi tingui impacte, al llarg de l‘evolució de l‘espècie 

s‘acabarà fixant en el genotip un dels al·lels, el que la selecció positiva potenciï. I això és el que 

ha passat amb els gens involucrats en la pigmentació dels ximpanzés i el que passarà amb els 

dels humans. La diferència és que com que la nostra espècie s‘ha diversificat molt més no es 

fixarà sempre el mateix al·lel, sinó que variarà en funció de la regió.   

Així doncs, aquest argument no es pot utilitzar contra el racisme perquè molts dels trets que els 

humans associem a una raça són fruit d‘una pressió ambiental determinada i per tant estan 

subjectes a la selecció positiva.  
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—Quan es va analitzar la seqüència de nucleòtids del gen TYR del goril·la Floquet de 

Neu, es va descobrir una mutació que es va creure l‘explicació del seu albinisme. Però gràcies a 

la degeneració del codi genètic, va resultar que no afectava la seqüència d‘aminoàcids de la 

proteïna resultant. L‘albinisme del goril·la barceloní segueix sent encara un misteri, o és que la 

comunitat científica ja hi ha trobat explicació?  

—Ara potser m‘estic ficant de peus a la galleda però em temo molt que no, que segueix 

sent encara un misteri. Quan jo vaig arribar al PRBB —Parc de Recerca Biomèdica de 

Barcelona— hi havia un equip que hi estava treballant, però jo no en formava part o sigui que 

tampoc en conec gaires detalls.  Naturalment, aleshores el Floquet de Neu encara era viu i si s‘hi 

s‘hagués trobat una explicació hauria estat molt bonic. 

Per desgràcia no va ser així, però és que el tema de les pigmentacions humanes és infinitament 

complex. Perquè te‘n facis una idea, el color dels ulls, igual que el color de la pell, és un tret 

fenotípicament poligènic, però s‘havien descobert gens, com l‘OCA2, que exercien molta 

influència en el fenotip. Em sembla que qui en aquest gen era homozigot pels al·lels que 

codifiquen per ulls blau tenia un 80 % de probabilitats de tenir-los blaus. No obstant això, 

recentment es va descobrir un polimorfisme proper al gen que semblava condicionar el fenotip 

final. Després, investigant més, es va descobrir que aquell polimorfisme formava part d‘un altre 

gen anomenat HERC2 i que, a més, estava ubicat en un intró, una regió no codificant. Això va 

deixar els investigadors totalment ―descol·locats‖, ja que de cop i volta desapareixeria tota 

relació amb l‘OCA2, però era evident d‘alguna manera hi influïa. La resposta a l‘enigma va ser 

que aquest SNP en l‘intró de l‘HERC2 interaccionava amb el promotor de l‘OCA2 i l‘inhibia. 

Això només perquè et facis una idea de la complexitat del tema... 

—Ja ho veig... I ara, per acabar, em voldries explicar alguns detalls de la teva investigació 

actual: a què et dediques, quins objectius perseguiu o qualsevol altra cosa del què ara mateix 

estàs fent. De ben segur que resultarà molt interessant.  
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—Bé, jo sóc biòleg, encara que, per sort, mai no he treballat en un laboratori... a la carrera 

era un perill (riu).  Sempre m‘he dedicat a l‘estudi de la genètica de poblacions i ara, des de fa 

sis anys i mig, investigo al ―Departament of Forensic Molecular Biology at Erasmus University 

Medical Center‖, a Rotterdam. Fa cosa d‘uns tres anys vam publicar un article sobre un estudi 

de polimorfismes entre les poblacions europees. Es titulava ―Correlation between Genetic and 

Geographic Structure in Europe‖ i va causar un gran impacte perquè tots els estudis d‘aquest 

tipus que s‘havien fet fins llavors eren molt menys detallats (estudiaven per exemple els grups 

sanguinis, però ningú abans havia fet servir una mostra de 2514 individus de 23 països diferents 

per estudiar més de 300.000 marcadors genètics diferents). 

 

L‘objectiu que es persegueix amb tot plegat és fer una mica de CSI: agafar una mostra de sang, 

cabells o de qualsevol altra part que contingui l‘ADN humà, introduir-la en una màquina i ser 

capaç de saber a qui pertany. Evidentment, això és ciència ficció, almenys ara per ara aquest 

nivell de concreció no serà possible, però el que nosaltres pretenem és identificar prous 

marcadors genètics perquè a partir d‘una mostra d‘ADN puguem ubicar el seu propietari no en 

un radi de 100km, però sí en un espai reduït. Per tant, les pigmentacions humanes serien com 

una sublínia d‘aquesta recerca, ja que entre una població i una altra hi ha moltes diferències 

genètiques. 

Doncs res, això és en el que ara mateix treballem, buscant també algoritmes que ens facilitin la 

feina, i bé, crec que encara en tenim per uns anys. 

—(Aquesta era la última pregunta). Moltes gràcies, Oscar.   
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