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Resum: S’explica que és la consanguinitat des del punt de vista genétic i es proporciona el métode per a
mesurar el grau de parentiu entre dos individus emparentats i el seu coeficient de relacid, aixi com el coe-
ficient d’endogamia d’un individu fruit d’una relacié consanguinia.
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Resumen: Se explica qué es la consanguinidad desde el punto de vista genético y se proporciona el método
para medir el grado de parentesco entre dos individuos emparentados y su coeficiente de relacidn, asi como
el coeficiente de endogamia de un individuo fruto de una relacién consanguinea.

Palabras claves: Consanguinidad, endogamia, coeficiente de relacién, grado de parentesco, coeficiente de
endogamia.

Abstract: It explains what inbreeding means from a genetic point of view and provides a method to
measure the degree of kinship between two related individuals and its inbreeding’ coeflicient, and also the
coefficient of individual endogamy as a result of blood relationship.

Key words: blood relationship, inbreeding o endogamy, coefficient of relation, degree of kinship, inbre-
eding or endogamy coefficient.

ésumé: On raconte ce que la consanguinité est du point de vue génétique et on apporte le méthode
R (@) t 1 té est d td t t te | thod
pour mesurer le degré de parenté entre deux individus et son coeflicient de relation ainsi que le coefficient
d’endogamie d’un individu par suite d’une relation de consanguinité.

Mots clés: consanguinité, endogamie, coeflicient de relation, degré de parenté, coefficient d’endogamie.
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Consanguinitat

Introduccié

Una definici6 senzilla de consanguinitat podria ser “la relacié que existeix entre dues persones que descen-
deixen d’un mateix avantpassat o que una és I'avantpassat de I'altra”. Es poden trobar taules de consangui-
nitat, o grau de parentiu, que indiquen aquesta relacié. Grau 1 entre pares i fills, 2 entre germans i també
entre avis i néts, 3 entre oncles i nebots, 4 entre cosins, etc. De vegades aquestes taules inclouen (sovint per
motius de caire juridic) els parents politics, conjuges, cunyats, etc.

En aquest petit escrit es pretén explicar qué és la consanguinitat bioldgica i proporcionar el métode per a
mesurar-la. El sistema esmentat abans sobre grau de parentiu és correcte basicament perd no prou precis
per resoldre situacions complexes. Naturalment els membres sobrevinguts, parents politics, sense vincles

de sang, no hi tenen cap paper, encara que legalment es considerin relacionats.

La consanguinitat tampoc no és un tema tnicament huma. Algunes poblacions d’organismes, plantes o
animals, la pateixen com per exemple determinades races d’animals domestics o, també, poblacions salvat-
ges que han quedat molt minvades en els seus efectius, i que sovint es troben a I'antesala de I'extincié. En
aquest article, perd, només es parlara de casos humans.

Lobjectiu d’aquest escrit és proporcionar el métode quantitatiu de calcul de relacié i endogimia de base
q q g
genetica, tot il-lustrant-lo amb alguns exemples.

Una mica de genética
Per tal d’establir el metode de mesura ens cal donar unes bases elementals de genética.

La dotacié genetica d’'un individu, també anomenada genoma, consisteix en el conjunt d’unes unitats
d’heréncia biologica denominades gens els quals es troben integrats en unes estructures, anomenades cro-
mosomes, presents al nucli de totes les cel-lules de I'individu. Un gen és una porcié de DNA (acid deso-
xiribonucleic) i la seva funci6 és codificar una proteina, la qual té una funcié determinada en la fisiologia
de lindividu. Els biolegs i genetistes m’hauran de perdonar les simplificacions d’aquesta exposicié, com
tot a la vida les coses sén més complexes, perd aquesta base hauria de ser suficient per seguir el raonament
d’aquest article.

Els animals que es reproducixen sexualment posseeixen doble dotacié genética, és a dir que tenen dues
copies de cada gen, una prové del pare i I'altra de la mare. Avui dia es calcula que 'especie humana té entre
20.000 i 25.000 parelles de gens.

Els dos gens que conformen una parella no sempre sén exactament iguals. Poden tenir petites o grans
diferéncies, i la proteina que codifica cada membre de la parella podra ser també diferent. De fet aquestes
diferéncies sén una mica la sal de la vida, altrament tots seriem idéntics. En casos extrems un gen pot codi-
ficar una proteina que no faci correctament la seva funcié, perd com que hi ha I'altre gen, que segurament
serd “bo”, ja en tindrem suficient per funcionar normalment en la majoria de casos.

Cadascuna de les variants d’'un gen sanomena a/-lel. Per a un gen poden existir en la poblacié humana
una gran quantitat d’al-lels dels quals un individu no en pot tenir més de dos. Si un individu té dos al-lels
diferents d’un gen particular, direm que és heterozigot per aquest gen. Si les dues copies del gen presenten

el mateix al-lel direm que és homozigor per aquest gen.

Lhomozigosi pot ser un problema. Si 'al-lel repetit és funcional tot anird bé, pero si és defectuds, en no
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comptar amb un al-lel bo que el compensi, la proteina fabricada funcionara malament i, si el seu paper és
important, 'individu tindra dificultats.

Una de les conseqii¢ncies de la consanguinitat és la homozigosi. Possiblement el tabt d’aparellaments
consanguinis que es troben en moltes societats (perd no en totes) sigui una reaccié adaprativa, potser in-
conscient, per evitar els problemes de viabilitat o aptitud de la poblacié, cosa que es coneix com depressié
de consanguinitat. Els antropolegs han tractat el tema de l'origen, innat o apres, del tabt a 'incest (Harris
1990, Diamond 1991). També es coneixen alguns dels problemes medics derivats de 'homozigosi per
consanguinitat (Ceballos i Alvarez 2011).

Genética i reproduccié

Passem ara a examinar algunes conseqii¢ncies de la reproduccié sexual. La meitat del genoma d’un in-
dividu qualsevol prové del pare i I'altra meitat de la mare. La meitat que es rep de cada progenitor és
la col-leccié completa de gens, perd només una de les copies de cada un. Quan aquest individu tingui
descendéncia passara als seus fills la meitat del seu genoma, aixo és, una sola de les copies que té de cada
parella de gens.

Perd no pas la meitat que ha rebut del pare o de la mare sin6 una barreja dels dos, no es pot saber quina de
les dues copies de cada gen es traspassa al descendent. Aixi passara a la descendéncia la meitat, aproximada-
ment, dels al-lels rebuts de la mare i la meitat dels al-lels rebuts del pare (deixem de banda I'heréncia lligada
al sexe). Diem “aproximadament” perqué aquest és un procés aleatori, i atés el gran nombre de gens, es pot
considerar que la meitat és una bona estimacio.

D’aquesta manera una persona passa a cada fill la meitat del seu genoma. Pel mateix procés arribara al nét
la quarta part (la meitat de la meitat), i al besnét la vuitena part (la meitat de la meitat de la meitat).

Coeficient de relacié i grau de parentiu
A cada generacid, doncs, hem de dividir per 2 el genoma del primer ancestre considerat. Aixo es pot cal-
cular mitjancant l'equacié:

. .. . . . n
proporcié d’'un genoma original que arriba a 'enesima generaci6 = (%)

on 7 és el nombre de generacions compreses entre 'avantpassat i el descendent considerat. En la relacié
pare-fill, 7 val 1 i per tant la proporcié de genoma que passa d’un a I'altre és V2. De I'avi al nét passa ¥ del
seu genoma, amb un valor de 7 igual a 2, etc.

(%4)1=0.5
(%4)2=1/4= 0.25
(%)=1/8= 0.125

(%4)=1/16= 0.0625

Una altra manera d’enfocar-ho és considerar que un individu té pare i mare, i per tant cadascun li ha passat
la meitat del genoma per fer-ne un de complet. Té quatre avis, i doncs tindra una quarta part del genoma

de cada avi. I una vuitena part de cadascun dels vuit besavis, etc.

El cas de #=0 representa un mateix o dos germans bessons univitel-lins que tenen el genoma idéntic. La
relacié entre un avantpassat i un descendent seu es coneix com a relacid directa i és tan facil de calcular com
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acabem de veure. El resultat del calcul sanomena coeficient de relacid, i lexponent, que hem simbolitzat
amb 7, Sanomena grau de parentiu. Es a dir:

. .y d i
Coeficient derelaci6 (R) = ()& 4P

El coeficient de relacié (que indicarem amb el simbol R), entre dos individus és la proporcié de gens comuns
que comparteixen. Aixi, per exemple el coeficient de relacié entre un individu i el seu besnét és de (1/2)° =
0.125, aixd vol dir que el 12.5% d’al-lels que duu un individu provenen del seu besavi, essent 3 el grau de
parentiu. Per a qui no estigui versat en I'algebra que cal per operar amb la fraccié (1/2), cosa que haurem
de fer sovint, en un annex d’aquest treball es presenten les normes basiques per a fer-ho.

Un individu pot tenir dos fills, o més, cada un dels quals mitjangant la seva descendéncia pot donar lloc
a una linia familiar independent. La relacié de parentiu entre individus pertanyents a linies familiars dife-
rents que parteixen d’'un (o dos) avantpassat(s), es coneix com a relacié col-lateral.

Tenen relacié collateral dos individus sense relacié directa (un no és descendent de l'altre) quan tenen,
, , N , .

com a minim, un ancestre comd. Les copies d’alguns al-lels de I'ancestre comu arribaran a cadascun dels

individus que volem relacionar, aquests al-lels sanomenen idéntics per descendéncia i s'usa 'acronim IPD.

El coeficient de relacié mesurara la proporcié d’al-lels IPD que els dos individus comparteixen. La manera

de calcular el coeficient de relacié és el mateix que abans, consisteix a comptar els 7 passos que hi ha entre

els dos individus considerats i que passa, necessariament, per 'ancestre comu que connecta les dues linies

familiars.

El cas més senzill és el dels germans que tenen només un progenitor en comu (indiferent, aqui, si és el pare
o la mare). Aixd es mostra en I'esquema segiient

®
© ©

On cada cercle significa una persona (no tenim en compte el sexe) i A és un progenitor dels germans C i
D. En aquest cas n té el valor de 2 ja que ens calen 2 passos per unir C i D, per tant el valor del coeficient
de relacié entre germans que tenen un sol progenitor és

Rep = (%)2 = % =025

Es a dir, dos germans amb un tnic progenitor comu tenen un 25% d’al-lels IPD,o, dit d’'una altra manera,
tenen una quarta part del seu genoma és idéntic i correspon als mateixos al-lels heretats de I'avantpassat
comd. El seu grau de parentiu és 2.

Dues persones amb relacié col-lateral podent tenir dos, o més, avantpassats comuns. Es el cas de dos ger-
mans, que tenen els mateixos dos progenitors: el pare i la mare. Es pot veure que hi ha dues maneres d’anar
d’un germa a l'altre. Aixd es mostra a 'esquema adjunt: es pot anar del germa C al germa D passant per
AoperB
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En aquest cas considerem que hi ha dos circuits (indicats amb linies gruixudes) de dos trams cadascun. EI
valor del coeficient de relaci6 entre els dos germans sera doncs

Aixd correspon a un valor de 7=1. Aixi, doncs, dos germans tenen un grau de parentiu d’1 recordem que si
només hi ha un progenitor comt val 2), i un coeficient de relacié de 0.5 que també podem expressar dient
que el 50% dels seus al-lels sén copies dels del mateix ancestre, el 25% del pare i el 25% de la mare. En els
genomes de dos germans trobariem, doncs, la meitat dels al-lels comuns IPD.

El coeficient de relacié entre dos cosins germans complets, via avi i avia sera el segiient,
), ® ®) ®
© © © ©
® ® ® ®

Aqui tenim dos circuits de quatre trams. Un es tanca per 'avantpassat A i 'altre per 'avantpassat B. Aixo
déna el segiient coeficient de relaci6 entre els cosins E i F:

Ry = 2(%)4 = (17)3 =0.125

En el segiient quadre es presenten les relacions directes i col-laterals entre membres de dues linies familiars,
amb un i dos avantpassats.

Arbre de dues branques amb un sol avantpassat comu.
Al de Pesquerra s’indiquen els conjuges sobrevinguts que | Arbre amb dos avantpassats comuns
no aporten informacié pels calculs de consanguinitat
R ® ®
S ® pd
© ©
® ®
® ©
© @
© ®
O O
@ @
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El coeficient de relacid i el grau de parentiu sén diferents segons hi hagi un avantpassat o dos.

Relacié6 Grau de parentiu
Un mateix o germans univitel-lis 0
ig AC Pare-fill 1
L
=
4 AE Avi-nét 2
g AG Besavi-besnét 3
Al Rebesavi-rebesnét 4
Un avantpassat Dos avantpassats
CD Germans 2 1
e EDiCF Oncle-nebot 3 2
g EF Cosins germans 4 3
= GD o CH | Oncle avi- nebot nét 4 3
é GFiEH Oncle valencia — nebot valencia 5 4
g GH Cosins segons 6 5
= DIiCJ] 5 4
=  [Fig 6 5
HIiGJ] 7 6
i) 8 7
Els valors de les diferents poténcies de (1/2) sén:
Grau de parentiu Coeficient de relaci6 Percentatge
0 1 100.00%
1 0.5 50.00%
2 0.25 25.00%
3 0.125 12.50%
4 0.0625 6.25%
5 0.03125 3.13%
6 0.015625 1.56%
7 0.0078125 0.78%
8 0.00390625 0.39%
9 0.001953125 0.20%
10 0.000976563 0.10%
infinit o molt gran 0 0.00%

El coeficient de relaci6 pot tenir valors entre 0 (cas d’abséncia de parentiu) i 1, un mateix o prop de 1 en
casos d’endogamia realment molt intensa.
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Endogamia

Analitzarem ara qué passa quan dues persones que tenen un coeficient de relacié no nul, és a dir que son
parents i comparteixen copies d’un mateix al-lel IPD, tenen descendéncia. En aquest descendent doncs
confluiran copies del mateix al-lel IPD de manera que es produira homozigosi. Aquest fenomen es coneix
com endogamia. El mot “endogamia” és polisemic en catald, al glossari del final d’aquest escrit se'n donen
les definicions.

La manera de mesurar 'endogamia, o sigui, la proporcié d’al-lels IPD que coincideixen en un individu, no
és gaire diferent de la mesura del coeficient de relacid. S’ha de fer el mateix que s’ha fet pel calcul de R, és a
dir, identificar els circuits que tanquen per dalt un avantpassat i per baix als pares de 'individu al qui volem
mesurar 'endogmia, i comptar-ne els passos. En aquest cas, perd, haurem d’afegir-hi un pas, o, el que és
equivalent, dividirem per dos el valor trobat. Una manera analoga de fer-ho és tancar els circuits per baix,
en l'individu que volem mesurar 'endogamia, i restar-ne un pas. En definitiva només sha de comptar un
pas, no dos, entre els pares i el subjecte. Aquest nou coeficient es coneix com coeficient d'endogimia i repre-
senta la quantitat relativa d’al-lels IPD de I'individu nascut de la relacié consanguinia. Aquest coeficient es
representa sovint amb el simbol F. Es veura millor amb un exemple. En I'arbre corresponent al fill (G) de
dos cosins germans complets (per via doble), E i F, hi ha dos circuits (tancats per la parella de besavis A i
B) cadascun dels quals consta de 6 passos.

® ® ® & ®

R
© ® © ©) © @)
® ® ® ©® ®
© © ©

Es resta un pas de cada circuit i s'obté la segiient equacié:
Fy=2(3)7 = 23] = (4)* = 0.0625

Lindividu G té un 6.25% d’al-lels IPD, que provenen del seu besavi i de la seva besavia, en el seu genoma.
Es facil veure en el cas anterior que el coeficient d’endogamia de G és igual a la meitat del coeficient de
relacié que tenen els pares E i F:

F,=1R,

L
2

Aquesta igualtat es compleix en els casos senzills de consanguinitat, perd no recomanem utilitzar aquesta
simplificacié perqué quan hi ha una mica de complexitat, com veurem més endavant, aixo ja no funciona.

Observem que F només es refereix a un individu (té un sol subindex) mentre que R expressa la relacié entre
dos individus (té dos subindexs).

En el cas del coeficient de relacié 'exponent era el grau de parentiu. En el cas del coeficient d’endogamia
exponent no té cap significat especial.
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Fill de... Valors de F
Relaci6 directa pare-filla / mare fill 0.25
avi-néta / avia-nét 0.125
un avantpassat  dos avantpassats
germans 0.125 0.25
oncle-neboda / tia-nebot  0.0625 0.125
Relacié col-lateral cosins germans 0.03125 0.0625
oncle-nebot segons 0.015625 0.03125
cosins segons 0.0078125 0.015625
No relacionats 0 0

Quan hi ha relacions més llunyanes i complicades, el nombre d’ancestres que tanquen circuits pot ser su-
perior a dos i també haver-hi més de dos circuits. Suposem un descendent de cosins germans els avis dels
quals sén també cosins germans:

Per calcular el coeficient d’endogamia de K hem d’identificar els avantpassats que tanquen circuits, que
sén 4 (A, B, E1F) i els circuits presents 6 (assenyalats amb linies gruixudes), 2 de 6 trams i 4 de 10 trams:

Tenim doncs que l'individu K presentara el segiient coeficient d’endogamia

E

K

=2(4)7" +4{1)°" =0.0625+0.007813 = 0.070313
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Quan algun dels avantpassats de I'individu de qui volem calcular el coeficient d’endogamia presenta també
endogamia, aquesta darrera incrementa 'endogamia del descendent. Lequacié general pel calcul del coe-
ficient d’endogamia fou obtinguda pel genetista de poblacions nord-america Sewall Wright ara fa 90 anys
(Wright 1922) i és la segiient

F, = E(%)"’l (1+F,) Equacié 1

On F, ésel coeficient d’endogamia de I'avantpassat A, i 7 és el nombre de passos que van de l'individu X i
tornen a si mateix passant per un circuit que es tanca per dalt per un individu A. El coeficient d’endogamia
només es pot prendre valors en I'interval 0-1. Val 0 quan un individu no presenta cap parella d’al-lels IPD;
en el cas d'un fill de germans, o pare/mare i fill/filla, el seu valor és de 0.25, perd com en el cas del coefici-
ent de relacié pot presentar valors superiors a 0.25 quan I'individu pertany a una linia on 'endogamia ha
estat practicada sistematicament, tal com veurem en algun dels exemples que es presenten més endavant.

Un exemple il-lustrard com es fan aquests calculs. Continuant amb el cas anterior, suposem que el fill de
cosins germans que hem anomenat G, és I'avantpassat d’un altre personatge, M que també és fill de cosins

germans, segons I'esquema segiient:

Ara M, com abans G, té dos avantpassats (G i H) els al-lels dels quals li arriben per dues vies diferents, perd
es d6na el cas que G té un coeficient d’endogamia positiu, mentre que el de H val zero. Aplicant I'equacié
1 tindrem:

Fy = (YT 0+ F)+(2)7 1+ F,) = (1) (1+0.0625) + (1) (1+0) = 0.064453

Com era d’esperar, £}, és superior a F (que era, recordem, 0.0625)

Coeficient de relaci6 en preséncia d’endogamia

Abans sha presentat el calcul del coeficient de relacié en casos senzills de parentiu. Perd quan els perso-
natges involucrats (ancestre o descendent) presenten un coeficient d’endogamia positiu, els valors canvien,
i per acabar-ho d’embolicar sé6n diferents segons la relacié sigui directa o col-lateral. Lautor citat abans,
Sewall Wright, va desenvolupar també les equacions que en permeten el calcul.

Veurem primer la relacié directa, per exemple, la relacié entre el besavi, G, i el besnét, M, de I'esquema

anterior. Tant 'avantpassat G, com el descendent M, tenen un coeficient d’endogamia no nul. Hem calcu-
lat abans aquests valors, £ =0.0625 i F;,=0.064453. Lequaci6é que hem de fer servir ara (Wright, 1922) és

_(u) 1+F4 Equacié 2
e
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On A representa I'ancestre (G en el nostre exemple) i X el descendent (M en el nostre exemple). D’acord
amb aquesta equacid, la relacié entre ells és:

oy [T Fs oy [10625 (s )
Roy (2)\/; (2)‘1.064453 (1) 0.998165 = 0.124885

Veiem que el coeficient de relacié entre G i M és una mica inferior a la que hi ha entre un besavi i un besnét

sense endogamia, que és de 0.125. De la mateixa manera podem calcular el coeficient de relacié entre H
i M, on H no té endogamia, trobem R = 0.121157 que és encara més petit. Per completar I'exemple
afegirem un nou individu, N, germa de M d’un sol progenitor comd, amb coeficient d’endogamia nul:

Fent servir I'equacié 2 podem calcular els coeficients de relacié entre G i N i entre H i N (que son besavi i
besnét sense cap mena d’endogamia). El conjunt de resultats és el segiient:

R, = 0.124885 R, = 0.128847
R, =0.121157 Ry=0.125

Aquestes quantitats permeten veure que 'endogamia de 'avantpassat incrementa el coeficient de relacié
mentre que I'endogamia del descendent el disminueix.

Podem també recalcular els graus de parentiu, aixd és, 'exponent de (1/2) que déna el valor del coeficient
de relacié. Per fer aquest calcul hem d’usar logaritmes, per exemple el grau de parentiu entre G i H sera

igual a In(0.124885)/In(0.5) on “In” vol dir logaritme. Aquest valor és de 3.001325, ja que:

3001325
(%) =0.124885
Malgrat que sdn totes relacions besavi-besnét els graus de parentiu varien, i els valors son els segiients:

ey = 3.001325 Nen = 2.956269
7 = 3-045056 n=3
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El grau de parentiu no és, doncs, necessariament un nombre enter, pot ser fraccionari, com en aquest cas.
Passarem ara al calcul del coeficient de relaci6 col-lateral. Lequacié que ens proporciona Wright (1922) és

R = (%)n(l*'FA) Equacié 3
> JA+F)a+Fy)

Com a exemple reprendrem el cas anterior, i calcularem el coeficient de relacié entre els germans M i N que

la segiient:

només tenen un progenitor comd. Podem veure que hi ha tres circuits que els relacionen i que es tanquen
enl, GiH.

Aplicant I'equacié 3, i tenint en compte que G i M tenen un coeficient d’endogamia no nul, i que L, H i
N no tenen endogamia, tenim el segiient:
A+ R+ (3 (14 F) + (5 (1+ R

JA+E)(1+F)

Ry =

Ates que, com hem vist, F.=0.0625, F, = 0.064453 i tant F _com F, com F, valen 0, obtenim

(3)° +(1)°(1+0.0625) +(3)°
J(+0.064453)

=0.273547

Ry =
Compareu aquest valor amb el coeficient de relacié entre germans amb un sol progenitor comd, sense
endogamia que és de 0.25. El grau de parentiu entre M i N sera:

In(0.273547)
1n(0.5)

graudeparentiu = =1.87

Compareu aquest 1.87 amb el grau de parentiu entre dos germans amb un sol progenitor comu sense
endogamia, que té un valor de 2. Com en el cas de relacié directa, aqui també 'endogamia de I'ancestre
incrementa el coeficient de relacié i 'endogamia de les persones que relacionem el disminueix.

Completarem 'exemple calculant els coeficients de relacié entre els cosins EF i els cosins KL. Els primers
son cosins germans normals que hem calculat abans, R . = 0.125, mentre que en els segons comparteixen
un avi (G) amb endogamia. Aplicant I'equacié 3 obtenim R, = 0.1289. Observeu que R =2 F,,.

Es poden trobar a internet diversos webs que tracten aquest tema. Un de recomanable és el de Lancaster
(2005). També hi ha diversos programaris que permeten calcular coeficients d’endogamia, per exemple,
FSpeed (2005).
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La millor manera de veure com funcionen aquests calculs és amb exemples. D’exemples n’hi ha molts, des
de la mitologia fins a les persones corrents, passant pels reis. Aqui posarem uns exemples de procedéncia

diversa que espero que diverteixin el lector i li alleugereixin una mica aquest text tan feixuc.

Exemple 1: Antigona

Edip es va aparellar amb Iocasta sense saber que era la seva mare, i van tenir diversos fills, entre ells Antigo-
na. Si el pare ’Edip hagués estat un pastor de la contrada o un guerrer invasor, I'esquema seria relativament
senzill

Antigona

El coeficient de relacié entre Edip i la seva mare Jocasta (R, dipJocam) és (1/2)". Per tant el coeficient d’endo-
gamia de la filla (7 Andg(m) seria de (1/2)?, o sia, el 25% d’allels IPD.

Perd es déna el cas que el pare d'Edip era ben conegut, es deia Lai, era rei de Tebes i parent de Iocasta. A
esquema adjunt es presenta 'arbre simplificat (sense conjuges sobrevinguts) dels reis de Tebes. No estem
del tot segurs d’aquest arbre, segons unes fonts Peteu era el pare de Meneceu, segons altres era I'avi, en tot
cas aquf el considerem pare. Si fos aixi Lai seria cosi segon del pare de Iocasta i, per tant, el coeficient de

relacié entre Lai i locasta, R , és de 2(1/2)7 = (1/2)°. Com que no hi ha cap avantpassat comt amb

ai-Tocasta

consanguinitat, Edip t¢ doncs un coeficient d’endogamia, £, iy’ de (1/2)7 = 0.007813.

Meneceu

Creont




Jordi Lleonart

Ara podem calcular correctament el coeficient d’endogamia d’Antigona. Observem tres circuits complets,
un de 3 passes, tancat per locasta i dos de 10 trams, que passen un per Cadme i I'altre per Harmonia

FAntigona = (%)3_1 + 2(%)10_1 = 02539

El parentiu entre Lai i locasta augmenta del coeficient d’endogamia d’Antigona del 25% al 25.39% d’al-
lels IPD.

Per embolicar-ho encara més Antigona es va prometre amb Hemo, el seu cosi{ germa per part de mare
(assumeixo que Iocasta i Creont eren fills també de la mateixa mare). El coeficient de relaci6 entre cosins
germans (grau de parentiu 3) és de (1/2)°, perd atés que Antigona ha rebut part dels al-lels de Meneceu
per via doble de Iocasta, com a mare i com a avia, els camins que uneixen Antigona i Hemé sén: 2 de 4
passes i 2 de 5 passes. Tenint en compte que Antigona té un coeficient de consanguinitat no nul hem d’usar
equaci6 3 per calcular el seu coeficient de relacié.

(1) + 2y

R, o= =0.1674
Antigona—Hemé m

Que déna un grau de parentiu de 2.58 (és a dir, (1/2)>°%= 0.1674). Es déna el cas curiés que el coeficient
de relacié és inferior al que seria si Antigona no tingués consanguinitat, ja que el numerador de I'equacié
anterior déna 0.1875.

Els fills hipotetics, que no van tenir, d’Antigona i Hemé haurien presentat un coeficient d’endogamia del
9.473% (si els pares “només” fossin cosins germans aquest percentatge seria del 6.25%). Com que I'ances-
tre comu d’aquest hipotetic fill és Meneceu, amb coeficient de consanguinitat nul (que sapiguem), no hi

ha cap factor de correccié.

Acabarem aquest exemple calculant el coeficient de relacié d’Antigona amb qualsevol dels seus germans
(per exemple Polinices).

Els camins que uneixen Polinices i Antigona sén: dos de dos passos un dels quals culmina en Edip, que té
cocficient d’endogimia no nul (£, = 0.007813), dos de tres passos, quatre de 10 passos, i 4 d’11 passos.

També Polinices i Antigona presenten endogamia, (£, = 0.2539). El coeficient de relacié

olinices Antigona

esdevé, doncs (fent servir equacié 2):

. P (P R [ 205P + ) + 4" _ 0578
O+ Frgn )0+ Frges) 1.2539

=0.6044

Amb un grau de parentiu de In(0.6044)/In(/2) = 0.7265 (en els germans “normals” és de 1). El coeficient
d’endogamia d’un hipotetic fill d’Antigona i Polinices que mai no va existir seria de:

F11¢ Antigonai Polinices = (%)3 + (%)3(1 + FEdip) + 2(%)4 + 4(%)“ + 4(%)12 =0.3779

O, simplement, el numerador de 'equacié del coeficient de relacié dividit per 2.
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Exemple 2: Alfons XII
La genealogia d’Alfons XII és ben enrevessada. Aquest home només tenia 4 besavis, i no 8 com tothom. En

larbre adjunt es presenta I'esquema de la seva ascendéncia.

O©OoONOOOPAWN-

Alfons XIlI

Francesc d’Assis d’Espanya
Isabel Il

Francesc de Paula de Borbd
Lluisa Carlota de les Dues Sicilies
Ferran VII

Maria Cristina de les Dues Sicilies
Carles IV

Maria Lluisa de Parma

Francesc | de les Dues Sicilies
Maria Isabel

Carles I

Maria Amalia de Saxonia

Felip Duc de Parma

Lluisa Isabel de Franga

Ferran | de les Dues Sicilies
Arxiduquessa Maria Cristina d’Austria
Felip V

Isabel Farnese

Per calcular el coeficient de consanguinitat hem de trobar tots els circuits possibles i comptar-ne els passos.

Aqui sindiquen els esquemes de circuit amb els passos.

9 9 10 6 7 7
Circuits que tenen com a ancestres a Circuits que tenen com a ancestres a
Carles Il i Maria Amalia de Saxonia. Carles IV i Maria Lluisa de Parma.

Els dos primers esquemes contenen dos ~ Cada esquema incorpora dos circuits
circuits, el tercer en conté quatre
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Circuits que inicien Francesc | de les Dues Siciles i
Maria Isabel. Aquesta és la Gnica persona que, com
a primer ancestre d’un circuit té un coeficient de

consanguinitat positiu, ja que és filla de cosins, tal
com mostra I'esquema de la dreta

dak

Circuits que comengen amb
Felip V i Isabel Farnese.
Cada circuit en resumeix
dos, un per cada ancestre
considerat.

=44

En total hi ha el segiient nombre de circuits, passos i endogamia ancestral:

Nombre de circuits Nombre de passos | Endogamia de I'ancestre
3 6 0
1 6 2(1/2)*" = (1/2)* = 0.0625
4 7 0
4 9 0
8 10 0
12 11 0
4 12 0
Es a dir, (fent servir equacié 1):
P =37+ (17 [ (4] 4 a4 48[4 124 )™
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Aixd déna un coeficient d’endogamia de 0.234375. Aqui només hem calculat el coeficient amb la informa-
ci6 continguda en I'arbre, perd hi ha més consanguinitat que és fora de 'esquema, tant Felip, duc de Parma
com Ferran I de les Dues Sicilies eren parents de les seves esposes respectives. Aquests parentius farien pujar
el coeficient d’endogamia d’Alfons XII fins al 25%, que és molt elevat, equivalent a ser fill de germans o de
pare-filla o mare-fill. Per sort per a ell, sa mare Isabel II anava a buscar genomes frescos fora del matrimoni,
de manera que, al capdavall molt probablement el coeficient real d’endogamia d’Alfons XII era 0.

Un dels casos més cridaners d’endogamia a les families reials és el de Carles II, el darrer Habsburg al tron
d’Espanya. Els problemes de salut fisica i mental del monarca es degueren, sense dubte, a 'homozigosi.
Presentava un coeficient d’endogamia de 0.254 (Alvarez ez al. 2009). Sembla que en aquest cas, i per des-
gracia seva, son pare fou, efectivament, Felip IV. No obstant, la germana gran de Carles II, la “menina’
Margarida d’Austria amb el mateix coeficient d’endogimia, gaudia de bona salut i va tenir diversos fills
(Ceballos i Alvarez 2011). Aixd il-lustra el fet que 'homozigosi resultant de l'endogamia és un fenomen
aleatori i malgrat que el nombre d’al-lels IPD sigui el mateix en els dos germans, els gens afectats sén dife-

rents, provenen d’una loteria biologica i de vegades toca el premi dolent i de vegades no.
p g s p g

Exemple 3: Adam i Eva

Diuen que la primera parella humana foren Adam i Eva. Naturalment, tingueren fills mascles i femelles,
que no tenien més remei que reproduir-se entre ells, o amb els seus pares, 0 més tard amb els oncles o avis,
etc. Per simplificar, suposarem que la reproduccié es produia entre germans. En el quadre adjunt es presen-
ten els resultats dels coeficients d’endogamia per 10 generacions de reproducci6 entre germans.

Generaci6 F
0
1 0 AiB 0.0000
1 CiD 0.0000
? 2 EiF 0.2500
3 3 GiH | 03750
4 4 Ii] 0.5000
5 5 KiL 0.5938
] 6 MiN | 0.6719
7 OiP 0.7344
! 8 QiR 0.7852
8 9 SiT 0.8262
9 10 UiV 0.8594
10
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Per posar un exemple del calcul explicitem el del coeficient de 'individu K. Observeu que els ancestres que
tanquen circuits i que tenen consanguinitat sén E, F, G i H. Els coeficients d’endogamia de A, B, Ci D sén
nuls, i els individus I i ] tot i que amb endogamia positiva, no tanquen circuit, de manera que només E,
G i H aporten coeficients d’endogamia positius i tanquen circuits.

Fe =16(1)] +8(1) +2(1 1+ B) + 23 A+ B) + (1 1+ F) + (3 1+ Fy)

Veiem com el coeficient d’endogamia va pujant amb les generacions i tendeix a 1. Tot plegat seria un pro-
blema ben gros per a aquesta poblacié incipient. Es conegut que una poblacié molt petita té un futur molt
incert degut precisament a ’homozigosi generada per 'endogamia.

Clar que si fos cert que Eva va ser creada d’una costella d’Adam, els dos genomes serien idéntics i el coeficient
d’endogamia valdria 1 des del comencament. Un altre problema que es planteja en aquest cas és com pot
ser que persones amb genomes idéntics tinguin sexe diferent, perd suposo que tot aixo ja no forma part de
la biologia siné de la teologia.

Exemple 4: Cledpatra

La dinastia ptolemaica va ser iniciada per Ptolemeu I Soter, general d’Alexandre el Gran, i es va extingir amb
Cleodpatra VII, amant de Juli César i Marc Antoni. La norma de regnat i successié de la dinastia implicaven
matrimonis consanguinis, i aquesta nissaga va arribar a nivells altissims d’endogamia.

En I'esquema adjunt es presenta un arbre simplificat de la dinastia indicant els membres sobrevinguts i els
que presenten un coeficient d’endogamia no nul i el seu valor, des del fundador a la darrera representant. Els
matrimonis consanguinis no apareixen fins el matrimoni de Ptolemeu IV amb la seva germana Arsinoe I1I.
El seu fill, Prolemeu V tenia, doncs, un coeficient d’endogamia de 0.25. A partir d’aqui tots els matrimonis
menys un s6n endogamics, I'inica dona sobrevinguda és Cledpatra I, esposa de Prolemeu V. Cledpatra VII
assoleix el coeficient récord de 0.453. Diuen que era bonica, atractiva, seductora, intel-ligent i no sembla que
tingués cap problema de salut derivada de la consanguinitat. Recordem que Carles II d’Habsburg amb un
nivell d’endogamia molt inferior al de Cledpatra B = 0.254) era estrafet, va patir nombroses malalties i
no va poder deixar descendéncia. Sembla doncs que els Prolemeus foren prou llestos per saber que una cosa

era el matrimoni oficial i una l'altra de ben diferent la procreacié.
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Arbre simplificat de a dinastia Ptolemaica.

Les lletres representen els noms i els nombres el seu ordinal.

A Arsinoe

B Berenice

C Cledpatra

CS Cleodpatra Selene
P Prolemeu

Els rectangles sén homes (tots es diuen Ptolemeu) i els cercles sén
dones. Aixi, per exemple, B3 és una dona: Berenice I1I.

El rectangle o cercle blanc i simbol negre significa membre de la
nissaga sense endogamia.

El rectangle o cercle gris i simbol negre significa membre sobre-
vingut.

El rectangle o cercle negre i simbol blanc, significa endogamia. Al
costat shi indica el coeficient d’endogamia expressat en tant per
cent. Els quatre germans Cledpatra IV, Cledpatra Selene, Prole-
meu IX i Prolemeu X tenen un 28.1% d’endogamia.

Deixo al lector la comprovacié d’aquests coeficients.

Exemple 5: Un petit embolic de familia
El seglient exemple és un cas real que correspon a l'arbre adjunt, del qual ja shan eliminat els individus

sobrevinguts que no aporten informacié a 'estudi.

Lobservacié d’aquest arbre permet destacar alguns individus que assenyalem amb un color i una lletra.

Larbre ens explica la segiient historia: un matrimoni (A,B) té dos fills que es casen amb les filles d’un altre
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matrimoni (C,D) iniciant tres linies familiars que en direm “linia 17, “linia 2” i “linia 3”. Un altre matri-
moni (E,F) incorpora un fill a la linia 2 i una filla que contribueix a inaugurar la linia 3. La parella (G,H)
déna lloc a les linies 2 i 3. Posteriorment les linies 1 i 2 s'uneixen, pel matrimoni de 'individu I amb la seva
neboda valenciana ] donant lloc a I'individu K, marcat en gris per assenyalar endogimia. Més endavant un
individu d’aquesta nova linia (L) s’uneix a una dona que prové de la linia 3 (M).

Volem calcular

1. Quin coeficient d’endogamia té I'individu K i quin paper juga en aquest arbre.
2. Quin és el coeficient de relacié entre Li M

3. Quin coeficient d’endogamia tindria un fill de L i M.

Sobre la primera qiiestié. Lindividu I és oncle tercer (o oncle valencia segon) de la seva dona J. Perd com
que ho sén per via quadruple (els membres de la parella AB i els de la parella CD) i cada cadena d’unié
entre [ 1] té 7 passos, el coeficient de relacié entre 1] és

—4(1)7 = (1)’ =

R, =4(1) = (1)’ =0.03125

Per tant el grau de parentiu és de 5, i des del punt de vista consanguini sén com cosins segons amb dos
ancestres comuns. Com que no hi ha cap més individu que presenti endogamia el valor del coeficient

d’endogamia de K és, doncs, FK=(1/2)(’ =0.0156

Ates que l'individu K es va casar amb una persona externa, i no és ancestre comu de cap parella de descen-

dents, la seva endogamia no afecta en absolut als seus descendents.
Per respondre a la segona pregunta ens hem de fixar que els individus A, B, C, D, E, E G i H, s6n els que
tanquen els cicles per dalt (per aix0 els notem amb negre). Ara es tracta d’observar tots els circuits possibles

entre L i M i comptar-ne els passos:

En I'esquema adjunt es veu que hi ha 8 circuits possibles, 4 d’11 passos, 2 de 10 passos i 2 de 9 passos, i
cap correcci6 per endogamia.
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Aixo fa un coeficient de relacié

Ry =4l3]" + 24" 23] = (4]" =0.007813

2

Per tant la resposta a la segona pregunta és que el coeficient de relacié és 0.007813 i el grau de parentiu

ésde 7.

Naturalment L i M desconeixien el seu parentiu, perd el capella que els va casar observa que el primer cog-
nom del nuvi coincidia amb el segon cognom del pare de la ndvia. Fetes algunes recerques genealogiques
(imagino que superficials), no troba cap relacid i el matrimoni es dugué a terme. El coeficient d’endogamia
dels fills de L i M seria doncs de (1/2)® = 0.00391 (tercera resposta), és a dir, un percentatge d’homozigosi
IPD, del 0.4% que, considerant el genoma de l'especie humana, déna un nombre de gens amb parelles
d’allels IPD de prop de la centena. I, efectivament, L i M tingueren fills, un dels quals és qui signa aquestes

ratlles.
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Glossari

Al-lel. Cadascuna de les variants d’un gen. (ang. allele).

Coeficient d’endogamia. Percentatge esperat d’homozigosi en un individu deguda a 'endogamia. Tam-
bé es pot expressar com a probabilitat que dos al-lels d’un individu siguin idéntics per descendéncia (IPD).
El coeficient d’endogamia s'expressa sovint amb el simbol F. El seu valor est comprés entre 0, cas en que
no existeixen al-lels IPD i no hi ha endogamia, i 1 cas d’'una linia on 'endogimia ha estat present al llarg de
generacions. El fill de germans o de pare i filla (o mare i fill) té un coeficient d’endogamia de 0.25. També
es coneix com a coeficient de consanguinitat (angl. Coeflicient of inbreeding).

Coeficient de consanguinitat. Coeficient d’endogamia.

Coeficient de relaci6. Proporcid, o percentatge, d’al-lels comuns entre dos individus com a resultat de
relacié directa o col-lateral. Es representa normalment amb el simbol R. El valor estd compres entre 0, cas
de dos individus no relacionats i 1, cas d’un individu amb si mateix o bessons univitel-lins. El coeficient de
relacié entre pare i fill o entre germans és de 0.5 (angl. Coeflicient of relationship).

Consanguinitat. Qualitat de dos o més individus de ser parents, és a dir, descendents del mateix ances-
tre, o de ser I'un descendent de l'altre (angl. consanguininty).

Endogamia. Aquest mot és polisémic en catald: (1) Aparellament entre parents (angl. inbreeding). (2)
Aparellament de membres d’un mateix grup étnic, social o clan (angl. endogamy), antdonim exogamia. En
aquest article sutilitza la primera accepcié.

Gen. Unitat d’informacié genética. Consisteix en un fragment de DNA, localitzat en un cromosoma,
que permet la codificacié d’una proteina (angl. gene). Les diferents variants d’'un mateix gen es denominen
al-lels. El conjunt de gens sanomena genoma.

Grau de parentiu. En una definici6 simplificada és el nombre de generacions que separen dos individus
emparentats. No obstant aixd, en situacions complexes, com lexisténcia de diversos ancestres comuns
dels dos individus, és l'exponent de %2 que permet obtenir el coeficient de relacid. El seu limit inferior és
0 (parentiu amb un mateix), val 1 entre pare i fill o entre dos germans i no té limit superior. En situacions
complexes pot tenir valors fraccionaris (angl. degree of kinship).

Heterozigosi. Un organisme és heterozigodtic per a un gen particular quan aquest esta representat per
dos al-lels diferents.
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Homozigosi. Un organisme és homozigdtic per a un gen particular quan aquest esta representat per dos
al-lels identics.

IPD. Idéntics per descendéncia. Dos o més al-lels sén IPD quan sén copies identiques que provenen del
mateix al-lel ancestral (angl. indentical by descent, IBD).

Relacié col-lateral. Dos individus tenen relacié col-lateral quan tenen un ancestre coma.

Relacié directa. Dos individus tenen relacié directa quan un és ancestre de l'altre.

Petita guia per fer calculs amb (1/2) elevat a una poténcia

La mesura quantitativa de la consanguinitat comporta fer diferents operacions amb la fracci6 (1/2) cosa
que, de vegades, pot revestir una certa complexitat i pot generar dificultats a les persones que no estan fa-
miliaritzades amb I'algebra. Convé recordar, doncs, algunes normes per poder fer els calculs correctament.

Multiplicacié

YY1y

z)G) -G)
Suma

- e

En particular, si #n=m
(l)n . (l)n - 2(l)n - ( 1+2° ] - (l) - (l)n_] . (recordeu que x°=1)
2 2 2 2" 2" 2

En els casos de parentius complexos els calculs de consanguinitat impliquen sumes d’elements que conte-

nen la fraccié (1/2) elevat a una poténcia 7 (grau de parentiu) i que estan multiplicades per un factor 4. Per
poder operar facilment i simplificar aquestes expressions cal recordar la segiient regla:

{3) -56)

exemple

11 10

() -42) ()

9
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