
Els estudis que s’han fet amb Drosophila melanogaster, «la mosca de la fruita», durant una 
gran part del segle passat han permès de desxifrar moltes de les bases de la biologia del 
desenvolupament. 

És l’organisme multicel·lular més ben conegut genèticament.

Castle en va fer els primers estudis el 1901. No gaires anys més tard, després del 
redescobriment dels treballs de Mendel, en el laboratori de Morgan, es reconeix com un 
animal experimental ideal per elaborar estudis genètics perquè:

té una mida petita
és fàcil de mantenir
el temps de generació és curt (s’aconsegueix una nova generació cada deu dies)
té una descendència considerable
té un nombre reduït de cromosomes (4) i 
és fàcil de mapar gens en els cromosomes politènics gegants de les seves glàndules 

salivals. 

A més, la possibilitat d’induir i seleccionar mutacions que afecten determinats processos
ha estat de gran utilitat en l’aïllament de molts gens fonamentals en processos de 
desenvolupament. 

D’altra banda, en els darrers vint anys s’han anat introduint noves tècniques moleculars
que han contribuït a facilitar i incrementar considerablement el nostre coneixement del 
desenvolupament de Drosophila.

Per què la mosca?

Cicle vital de la mosca de la fruita

Comparació de gens 
mosca vs. humans
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Categories de malalties humanes estudiades en Drosophila melanogaster

MALALTIA GEN HUMÀ GEN DROSOPHILA FENOTIP DROSOPHILA

MALFORMACIONS:
Synpolydactyly HOXD13 Abd-B Defectes en la regió posterior                        
Single bone in zeugopod HOXD3–HOXD13 Abd-B Defectes en la regió posterior
Hand-foot-genital syndrome   HOXA13 -HOXA11–13 Abd-B     Defectes en la regió posterior
Aniridia PAX6 ey, toy Pèrdua d’ulls
Townes-Brocks syndrome SALL1                                  salm Neurodegeneració
Saethre-Chotzen syndrome TWIST1 twi Defecte en el desenvolupament de la 

musculatura
Pfieffer syndrome FGFR1, FGFR2 htl Malformació cadíaca
Apert syndrome FGFR2 htl                  Malformació cadiaca
Crouzon syndrome FGFR3 htl Malformació cadíaca
Saethre-Chotzen syndrome-like      FGFR3 htl Malformació cadíaca
Alagille syndrome JAG1 Ser, Dl, Notch Hipertròfia del sistema nerviós
Spondylocostal dysostosis DLL3 Dl, Notch Hipertròfia del sistema nerviós
Primary congenital glaucoma          CYP1B1                                  Cyp18a1 Defecte en la síntesi d’hormones

MALALTIES CARDÍAQUES
Congenital heart disease NKX2-5 tin Malformació cardíaca

GATA4 pnr Malformació cardíaca
Holt–Oram syndrome TBX5 Doc1–Doc3 Malformació cardíaca
DiGeorge syndrome TBX1 org-1, bi Malformació cardíaca
Venous malformations TEK htl Malformació cardíaca

DEFECTES NEUROLÒGICS
Spinocerabellar ataxia SCA6 cac Alteracions locomotores

SCA14 inaC, Pkc53 Alteracions locomotores
SCA17 Tbp Alteracions locomotores

Huntington disease HD huntingtin Defectes neurals
Spinal and bulbar muscular atrophy 3 AR ERR svp Defectes en el comportament
Parkinson disease PARK2 park Defectes neurals

PARK5 Uch Defectes neurals
NR4A2 Hr38 Defectes neurals
MAPT tau Defectes neurals

Alzheimer disease PSEN1, PSEN2                              Psn Neurodegeneració
APP Appl Neurodegeneració

CÀNCER
Tuberous sclerosis TSC1, TSC2 tsc1, tsc 2   Defectes en la proliferació cel·lular
Endometrial carcinoma PTEN Pten Defectes en la proliferació cel·lular
Renal cancer lines SAV1 sav Defectes en la proliferació cel·lular
Bladder and colorectal cancer    RAS family genes Ras85D Defectes en la proliferació cel·lular
B-cell leukaemia CCND1 CycD Defectes en la proliferació cel·lular
Melanoma CDK4 Cdk4 Defectes en la proliferació cel·lular
Retinoblastoma RB1 Rbf, Rbf2 Defectes en la proliferació cel·ular
Hepatocellular carcinoma TP53 hth Defectes en la proliferació cel·lular
Ectodermal dysplasia TP73L hth Defectes en la proliferació cel·lular

Drosophila melanogaster és un dels models animals 
més versàtils en l’estudi de gens involucrats en 
malalties humanes, incloent-hi alteracions 
neurològiques i de desenvolupament, càncer, 
malalties cardiovasculars, afeccions metabòliques i 
també gens necessaris per al funcionament dels 
sistemes visual, auditiu i immunitari.

Moltes de les vies genètiques de 
desenvolupament en vertebrats i invertebrats 
s’han mantingut pràcticament intactes al llarg de 
l’evolució. Això ha permès estudiar processos 
biològics de vertebrats, com ara els humans, a partir 
de resultats obtinguts en la mosca de la fruita.

Així doncs, es poden estudiar en la mosca malalties 
que afecten interaccions entre cèl·lules que donin 
lloc a defectes en la formació o funció de diferents 
òrgans i els resultats obtinguts es poden extrapolar 
als éssers humans.

La mosca i els humans, 
tan diferents i tan semblants

La mosca de la fruita com a sistema model 
en l’estudi de malalties humanes

FECUNDACIÓ

Desenvolupament 
Embrionari

larva

ou

pupa

adult

Metamorfosi

Pupació

10 dies



El terme homeosi fou proposat per Bateson (1894) per 
descriure la transformació d’una estructura del cos en 
una altra durant el desenvolupament. 

Els gens homeòtics són els responsables de subdividir el 
cos en l’eix anteroposterior dels animals i alhora 
determinen la identitat de les diferents parts del cos; a 
grans trets, són els responsables de la subdivisió del cos 
en les seves parts: cap, tronc i cua. 

La seqüència d’aquests gens, i també la seva funció, 
s’han conservat molt al llarg de l’evolució.

Així, els gens que determinen la identitat i el 
desenvolupament del cap de la mosca són els 
mateixos que especifiquen el desenvolupament del 
cap en els éssers humans. 

Molts casos de duplicació al llarg de l’evolució han fet 
que els mateixos gens es trobin en un nombre més gran 
de còpies en animals més complexos com els vertebrats 
que en els invertebrats, com ara la mosca.

Una de les aberracions del 
desenvolupament més intrigants és la 
transformació d’una de les parts del cos en 
una altra. Aquest tipus de transformacions 
es coneixen com a transformacions 
homeòtiques. En Drosophila s’han trobat 
diverses transformacions d’aquest tipus, 
com ara la transformació del tercer 
segment toràcic i els balancins (ombrejat 
en vermell) en el segon segment toràcic i 
les ales en la mutació anomenada
Ultrabithorax (A), o la transformació de les 
antenes en potes en el mutant anomenat
Antennapedia (B).

Compartiments en l’ala 
i el sistema nerviós 
central de vertebrats

Durant el desenvolupament dels 
organismes pluricel·lulars les cèl·lules no 
només han de proliferar i diferenciar-se 
sinó que també s’han d’agrupar en 
diferents teixits. A més a més, sovint 
diferents grups de cèl·lules en un mateix 
teixit se segreguen els uns dels altres i no 
es tornen a barrejar. Alguns teixits del cos 
dels invertebrats, com ara l’ala de 
Drosophila (A) o el sistema nerviós 
central (SNC) dels vertebrats (B), se 
subdivideixen en diferents grups de 
cèl·lules que no es barregen i que 
s’anomenen compartiments.

Comparació dels gens Hox entre la mosca i els humans

Les transformacions, 
una altra font d’informació
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Algunes generalitats sobre el 
desenvolupament de la mosca
Els gens homeòtics, 
gens clau del desenvolupament
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GFP como “chivato” de la expresión de genes.

Localització de 
nous gens

Pescant i analitzant 
aquests nous gens

Com estudiem els gens de la mosca?

Els gens, segons la seva funció, s’expressen en uns teixits 
i no en d’altres i aquesta expressió ve determinada per 
l’activitat d’una de les seves parts: la regió reguladora. Així, 
si la regió reguladora «diu» al gen que ha de expressar-se 
en l’ull, ho farà allí i no en altres llocs.

Amb l’objectiu d’estudiar les funcions dels gens, en el 
laboratori utilitzem proteïnes fluorescents. GFP són les 
sigles de la proteïna fluorescent verda, que s’extreu de la 
medusa (Aequorea victoria) del nord-oest del Pacífic i que 
emet una llum brillant verda quan és exposada als raigs 
ultraviolats o a la llum blava. 

Si introduïm el gen que codifica per a la GFP en la mosca,  
aquest gen s’integrarà en el genoma de la mosca i quedarà
sota el control de les regions reguladores presents en la 
regió en la qual hagi caigut. D’aquesta manera, si cau sota 
el control d’unes regions reguladores que dirigeixin 
l’expressió a l’ull, la GFP s’expressarà en l’ull i, quan 
exposem la mosca a la llum UV, detectarem la GFP en les 
cèl·lules de l’ull.

La GFP ens permet detectar gens que s’expressen 
en l’adult (A: cos, B: antenes i boca o C: ulls), en la
larva (D: compartiment posterior, E: vora 
anteroposterior o F: compartiment dorsal) i durant el 
desenvolupament embrionari (G: sistema nerviós 
central o H: compartiment posterior).

La GFP disposa d’una eina que ens permet 
«pescar» el gen que hi és pròxim. Un cop aïllat el 
gen d’interès, el podem seqüenciar, cosa que 
ens permetrà determinar de quin tipus de gen es 
tracta (identificació). A partir d’aquí, podem 
abordar l’anàlisi de la seva funció amb l’obtenció
de mutants; així, si és un gen necessari per al  
desenvolupament dels ulls, els mutants 
presentaran defectes en el desenvolupament 
dels ulls.

Les proteïnes fluorescents com a delatores 
de l’expressió de gens
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Anàlisi funcional del Gen X:
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www.irbbarcelona.org



<<
  /ASCII85EncodePages false
  /AllowTransparency false
  /AutoPositionEPSFiles true
  /AutoRotatePages /None
  /Binding /Left
  /CalGrayProfile (Dot Gain 20%)
  /CalRGBProfile (sRGB IEC61966-2.1)
  /CalCMYKProfile (U.S. Web Coated \050SWOP\051 v2)
  /sRGBProfile (sRGB IEC61966-2.1)
  /CannotEmbedFontPolicy /Error
  /CompatibilityLevel 1.4
  /CompressObjects /Tags
  /CompressPages true
  /ConvertImagesToIndexed true
  /PassThroughJPEGImages true
  /CreateJDFFile false
  /CreateJobTicket false
  /DefaultRenderingIntent /Default
  /DetectBlends true
  /ColorConversionStrategy /LeaveColorUnchanged
  /DoThumbnails false
  /EmbedAllFonts true
  /EmbedJobOptions true
  /DSCReportingLevel 0
  /EmitDSCWarnings false
  /EndPage -1
  /ImageMemory 1048576
  /LockDistillerParams false
  /MaxSubsetPct 100
  /Optimize true
  /OPM 1
  /ParseDSCComments true
  /ParseDSCCommentsForDocInfo true
  /PreserveCopyPage true
  /PreserveEPSInfo true
  /PreserveHalftoneInfo false
  /PreserveOPIComments false
  /PreserveOverprintSettings true
  /StartPage 1
  /SubsetFonts true
  /TransferFunctionInfo /Apply
  /UCRandBGInfo /Preserve
  /UsePrologue false
  /ColorSettingsFile ()
  /AlwaysEmbed [ true
  ]
  /NeverEmbed [ true
  ]
  /AntiAliasColorImages false
  /DownsampleColorImages true
  /ColorImageDownsampleType /Bicubic
  /ColorImageResolution 300
  /ColorImageDepth -1
  /ColorImageDownsampleThreshold 1.50000
  /EncodeColorImages true
  /ColorImageFilter /DCTEncode
  /AutoFilterColorImages true
  /ColorImageAutoFilterStrategy /JPEG
  /ColorACSImageDict <<
    /QFactor 0.15
    /HSamples [1 1 1 1] /VSamples [1 1 1 1]
  >>
  /ColorImageDict <<
    /QFactor 0.15
    /HSamples [1 1 1 1] /VSamples [1 1 1 1]
  >>
  /JPEG2000ColorACSImageDict <<
    /TileWidth 256
    /TileHeight 256
    /Quality 30
  >>
  /JPEG2000ColorImageDict <<
    /TileWidth 256
    /TileHeight 256
    /Quality 30
  >>
  /AntiAliasGrayImages false
  /DownsampleGrayImages true
  /GrayImageDownsampleType /Bicubic
  /GrayImageResolution 300
  /GrayImageDepth -1
  /GrayImageDownsampleThreshold 1.50000
  /EncodeGrayImages true
  /GrayImageFilter /DCTEncode
  /AutoFilterGrayImages true
  /GrayImageAutoFilterStrategy /JPEG
  /GrayACSImageDict <<
    /QFactor 0.15
    /HSamples [1 1 1 1] /VSamples [1 1 1 1]
  >>
  /GrayImageDict <<
    /QFactor 0.15
    /HSamples [1 1 1 1] /VSamples [1 1 1 1]
  >>
  /JPEG2000GrayACSImageDict <<
    /TileWidth 256
    /TileHeight 256
    /Quality 30
  >>
  /JPEG2000GrayImageDict <<
    /TileWidth 256
    /TileHeight 256
    /Quality 30
  >>
  /AntiAliasMonoImages false
  /DownsampleMonoImages true
  /MonoImageDownsampleType /Bicubic
  /MonoImageResolution 1200
  /MonoImageDepth -1
  /MonoImageDownsampleThreshold 1.50000
  /EncodeMonoImages true
  /MonoImageFilter /CCITTFaxEncode
  /MonoImageDict <<
    /K -1
  >>
  /AllowPSXObjects false
  /PDFX1aCheck false
  /PDFX3Check false
  /PDFXCompliantPDFOnly false
  /PDFXNoTrimBoxError true
  /PDFXTrimBoxToMediaBoxOffset [
    0.00000
    0.00000
    0.00000
    0.00000
  ]
  /PDFXSetBleedBoxToMediaBox true
  /PDFXBleedBoxToTrimBoxOffset [
    0.00000
    0.00000
    0.00000
    0.00000
  ]
  /PDFXOutputIntentProfile ()
  /PDFXOutputCondition ()
  /PDFXRegistryName (http://www.color.org)
  /PDFXTrapped /Unknown

  /Description <<
    /ENU (Use these settings to create PDF documents with higher image resolution for high quality pre-press printing. The PDF documents can be opened with Acrobat and Reader 5.0 and later. These settings require font embedding.)
    /JPN <FEFF3053306e8a2d5b9a306f30019ad889e350cf5ea6753b50cf3092542b308030d730ea30d730ec30b9537052377528306e00200050004400460020658766f830924f5c62103059308b3068304d306b4f7f75283057307e305930023053306e8a2d5b9a30674f5c62103057305f00200050004400460020658766f8306f0020004100630072006f0062006100740020304a30883073002000520065006100640065007200200035002e003000204ee5964d30678868793a3067304d307e305930023053306e8a2d5b9a306b306f30d530a930f330c8306e57cb30818fbc307f304c5fc59808306730593002>
    /FRA <>
    /DEU <>
    /PTB <>
    /DAN <>
    /NLD <>
    /ESP <>
    /SUO <>
    /ITA <>
    /NOR <>
    /SVE <>
    /KOR <>
    /CHS <FEFF4f7f75288fd94e9b8bbe7f6e521b5efa76840020005000440046002065876863ff0c5c065305542b66f49ad8768456fe50cf52068fa87387ff0c4ee575284e8e9ad88d2891cf76845370524d6253537030028be5002000500044004600206587686353ef4ee54f7f752800200020004100630072006f00620061007400204e0e002000520065006100640065007200200035002e00300020548c66f49ad87248672c62535f0030028fd94e9b8bbe7f6e89816c425d4c51655b574f533002>
    /CHT <FEFF4f7f752890194e9b8a2d5b9a5efa7acb76840020005000440046002065874ef65305542b8f039ad876845f7150cf89e367905ea6ff0c9069752865bc9ad854c18cea76845370524d521753703002005000440046002065874ef653ef4ee54f7f75280020004100630072006f0062006100740020548c002000520065006100640065007200200035002e0030002053ca66f465b07248672c4f86958b555f300290194e9b8a2d5b9a89816c425d4c51655b57578b3002>
  >>
>> setdistillerparams
<<
  /HWResolution [2400 2400]
  /PageSize [595.000 842.000]
>> setpagedevice


