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MUTACIONES

Son cambios en la informacion hereditaria como consecuencia de
alteraciones en el material genético: ADN, genes, cromosomas,
cariotipo, ...
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Pueden afectar a secuencias génicas o a secuencias reguladoras, pero sélo son
heredables si afectan a las células germinales.
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DNA normal DNA mutado en una zona

—_— —

MRNA normal mRNA mutado

1 ]

Proteina normal Proteina mutante

Si la mutacidon afecta a un caracter dominante, se localiza con facilidad. En cambio, si es
recesivo (lo mas frecuente), al manifestarse sélo en homocigosis, es mas dificil su
deteccion.

Las mutaciones provocan una carga genética negativa en las poblaciones (en la sp.
humana, por ej., en cada generacion se incorporan un gen mutado por individuo).




TIPOS DE MUTACIONES

SEGUN LAS CELULAS

Naturales
Inducidas

SEGUN LA EXTENSION DEL

AFECTADAS MATERIAL GENETICO AFECTADO
| v ‘ v +
GERMINALES SOMATICAS CROMOSOMICAS GENICAS I GENOMICAS I
Afectan a Afectan a células Afectan a la Provocan Alteran el
gametos o somaéticas y sus disposicion de genes cambios en ndmero de
células madre. descendientes. en el cromosoma. la secuencia cromosomas
Se transmiten a Afectan al de tipico de la
la descendencia. individuo. nucledtidos especie.
Sobre ellas actua No son de un gen.
la seleccion AESECE, Cromosdémicas Cromosdémicas
natural. No juegan papel ..
en la evolucion. estructurales Puntuales numeéricas




ORIGEN DE LAS MUTACIONES

‘ MUTACIONES NATURALES —> Aparecen espontaneamente

El gato esfinge (sphynx), es una raza de gato que
tiene una ausencia de pelo, resultado de una
mutacion génica natural. Su desnudismo es
debido a un gen hereditario y recesivo, llamado
alopecia hereditaria.

MUTACIONES INDUCIDAS

Son provocadas por la exposicion a agentes mutdgenos

Fisicos (radiaciones,...)
Quimicos



Las células mutadas suelen morir o ser eliminadas por el S.I.

Si la célula sobrevive, la mutacidn se transmite a todas las células
descendientes, y el organismo tendra células con distintos genotipos.
Entonces tenemos a un organismo mosaico. Puede dar origen a un cancer.






MUTACIONES GENICAS

Las mutaciones génicas se producen cuando se alterala secuenciade
nucleotidos del gen por causas fisicas (radiaciones) o quimicas.
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H albinismo es producido por ia incapacidad

de lransforrmar irosina en melanina
Agente

Cigoto
AA

Cromosomas El gen funciona y
homologos sintetiza melanina

Secuencia de - “
Fragmento de ADN nuclettidos
carrespondiente al gen

Pigmentacion g
nomnal (AA 0 Aa)



EL ALBINISMO ES CAUSADO POR UNA MUTACION GENICA




EL ALBINISMO ES CAUSADO POR UNA MUTACION GENICA
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Mutaciones_cromosomicas
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Afectan a la disposicion de los genes en el cromosoma.

Si la mutacion ocurre en una célula no reproductora. la mutacion desaparecera con la muerte de
la célula o del organismo.

Si se produce en las células reproductoras. la mutacion se transmitira de generacion en generacion.

MUTACIONES CROMOSOMICAS

Delecion

[Duplicacién}
(de G)

Pérdida de BC

[ Inversion ]

S

[Translocacién reciproca}
(de BCy JK)




MUTACIONES CROMOSOMICAS. DELECCION

La deleccion consiste en la pérdida de un segmento de un cromosoma, y
por tanto de los genes en él contenidos.
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Puede ser letal, sobre todo si afecta a los
dos cromosomas homadlogos.




MUTACIONES CROMOSOMICAS. DELECCION

Ejemplo de mutaciéon cromosdémica: deleciéon de un segmento
cromosomico (h, i).
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MUTACIONES CROMOSOMICAS. DUPLICACION

La duplicacion consiste en que aparece un segmento cromosomico mas
de una vez, en el mismo cromosoma o en otro.
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MUTACIONES CROMOSOMICAS. DUPLICACION

Ejemplo de mutacién cromosomica: duplicacién de un segmento
cromosomico {(d, e, f).
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MUTACIONES CROMOSOMICAS. TRANSLOCACION

La translocacion es el cambio de localizacion de un segmento
cromosomico. Puede ser reciproca, con intercambio entre dos
cromosomas no homadlogos, o no reciproca o transposicion, cuando no
se produce intercambio.
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MUTACIONES CROMOSOMICAS. TIPOS DE TRANSLOCACIONES

Translocacion reciproca:

Intercambio de segmentos entre dos
cromosomas no homologos. k

Insercion o transposicion:
Traslacion (inserciéon) de un segmento
a otro lugar del mismo o de otro
cromosoma.




MUTACIONES CROMOSOMICAS. TRANSLOCACION RECIPROCA

Ejemplo de mutacién cromosémica: translocacién (reciproca)
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MUTACIONES CROMOSOMICAS.TRANSLOCACION TRANSPOSICION

Ejemplo de mutacién cromosémica: insercion del segmento f,g.
(transposicion)
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MUTACIONES CROMOSOMICAS. INVERSIONES

Las inversiones son segmentos cromosomicos que giran 1802, y su
secuencia génica queda invertida con respecto a la del resto del

cromosoma.
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Las inversiones y las translocaciones no suelen ser negativas para el individuo,
pero si para su descendencia, ya que estos cromosomas no se aparean
correctamente con sus homalogos durante la meiosis.



MUTACIONES CROMOSOMICAS. INVERSIONES

Ejemplo de mutacion cromosdmica: inversion de un segmento
cromosomico (e, f, g, h).
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DETECCION DE MUTACIONES CROMOSOMICAS

Un método es el bandeo cromosomico. Cada cromosoma tiene un
patron tipico de bandas transversales. Comparando el patron de
bandas del cromosoma problema con el patron conocido de dicho
cromosoma, si pueden detectar las posibles modificaciones.



Importancia evolutiva de las mutaciones cromosémicas
estructurales.-

La delecién apenas tiene importancia evolutiva, mientras que la

duplicacién en cambio posee unalmpgrj:anga_e_ojgtma_gj:andg

Las inversiones v translocaciones estan también asociadas de una
forma importante a la evolucion, por ejemplo la fusién de dos
cromosomas acrocéntricos puede dar lugar a uno metacéntrico, como
ha ocurrido con el cromosoma 2 de la especie humana, que es el
resultado de la fusién de dos cromosomas de un mono antepasado
antropomorfo.

Distintos genes de hemofilia se han adquirido por duplicaciones en el
transcurso de la evolucién.




Ejercicio: ¢Qué tipo de mutaciones cromosomicas son las siguientes?

2|3/415/6(7 |-) 12/3[4[7[8




Ejercicio: ¢Qué tipo de mutaciones cromosomicas son las siguientes?
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MUTACIONES GENOMICAS O CROMOSOMICAS NUMERICAS

Alteran el n°de cromosomas tipicos de la especie.

MUTACIONES GENOMICAS

r

Afectan al n°® normal de
dotaciones cromosdmicas

Afectan al n° de alguno de
los cromosomas

H

EUPLOIDIAS l

Existe un solo
cromosomade
cada par (n).

l

MONOPLOIDIA

Contienen mas
de un juego
completo de
cromosomas.

!

POLIPLOIDIA

ANEUPLOIDIAS l

Carecen de un
cromosomade una
pareja de homdlogos

Poseen un

cromosoma de mas

y

TRIPOLIDES (3n)

Incorporan o no un
juego de otra especie

TETRAPLOIDES (4n)

POLIPLOIDES (Xn)

{_
{_
{_

AUTOPOLIPLOIDIA

- TRISOMIAS
MONOSOMIAS [ |
En autosomas
l En cromosomas
SINDROME sexuales
DE TURNER -
SINDROME
- TRIPLOX |4
SINDROME | ¢ |
DE DOWN CARIOTIPO
XYY
ALOPOLIPLOIDIA SINDROME DE ||
KLINEFELTER




MUTACIONES GENOMICAS. EUPLOIDIAS

\‘ EUPLOIDIAS JCuando afecta al nimero de juegos completos de cromosomas
con relacion al numero normal de cromosomas de la especie.

Las euploidias se pueden clasificar por el nimero de cromosomas gue se tengan

en.

Si las células presentan un solo juego (n) de

Monoploidia o haploidia:
Cromosomas.

x Poliploidia:| Si presentan mas de dos juegos; pudiendo ser: triploides
(3n), tetraploides (4n), etc.

También se pueden clasificar por |a procedencia de los cromosomas en:

x Autopoliploidia.| Si todos los juegos proceden de |la misma especie.
Si los juegos proceden de la hibridacion de dos especies.

x Alopoliploidia.




MUTACIONES GENOMICAS. EUPLOIDIAS POLIPLOIDIAS

8 Cromosomas
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ﬁ ii Cariotipo
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Diploide 2n
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Triploide 3n
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Tetraploide 4n
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MUTACIONES GENOMICAS. ANEUPLOIDIAS

~ ANEUPLOIDIAS

Se dan cuando esta afectada sdélo una parte del juego cromosémico y
el zigoto presenta cromosomas de mas o de menos. Las aneuploidias
pueden darse tanto en los autosomas (por ejemplo: el Sindrome de
Down), como en los heterocromosomas o cromosomas sexuales (por

ejemplo: el sindrome de Turner o el sindrome de Klinefelter).
Estas alteraciones se denominan:

m Monosomias: si falta uno de los cromosomas de la pareja de
homélogos.

m Trisomias: si se tienen tres cromosomas en lugar de los dos
normales.

m Tetrasomias: si se tienen 4. Etc.



Aneuploidia

Supone cambios en los juegos de cromosomas, gue contienen algun cromosoma de mas o de menos.
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La no disyuncion

ocurre en la meiosis |
*

"o
Es el resultado de la e 7\
no disyuncion en la e O

meiosis o de la
pérdida de un
cromosoma durante La na disyuncion

la anafase. ocurre en la meiosis |l
—

XY
XY
0
0

Suelen ser letales en animales y deletéreas (negativas) en plantas.



Sindrome Mutacion Caracteristicas fenotipicas
Sindrome de Klinefelter = Uno o mas cromosomas X en Sexo masculino. Esterilidad,
exceso (XXY, XXXY,..). deficiencias mentales y algunos
caracteres sexuales secundarios
femeninos.
Sindrome de Turner Monosomia del cromosoma Sexo femenino con un soélo cro-
X. mosoma X, esterilidad, baja

estatura, torax ancho.

Sindrome de doble Y Dos cromosomas Y (XYY) Varones de estatura elevada, se
relaciona con una mayor agresi-
vidad, bajo coeficiente mental.

Sindrome de triple X Tres cromosomas X Sexo femenino con 6rganos
genitales atrofiados, fertilidad
limitada. Bajo coeficiente mental.




Espermatozoidecon |  Ovulo con dos
dos cromosomas Y J\ cromosomas X

Espermatozoides
normales l

'y

/ normal

y
XYY '

¢ &

XXX

' ' XXY

.

Hombre
(Sindrome de Klinefelter)

Hombre
(Trisomia XYY)
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ANEUPLOIDIAS. SINDROME DE KLINEFELTER (XXY)
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Sindrome

Mutacion

Caracteristicas fenotipicas

Sindrome de Down

Trisomia del par 21

Ojos oblicuos, retraso mental, cabeza
ancha y cara redondeada.

Sindrome de Edwards

Trisomia del par 18

Boca y nariz pequeinas, deficiencia
mental, lesiones cardiacas, membrana
interdigital. Poca viabilidad.

Sindrome de Patau

Trisomia del par 13

Labio leporino, paladar hendido, defi-
ciencias cerebrales y cardiovasculares.
Poca viabilidad.
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Ideograma de una célula humana de una persona con Sindrome de Edwars,
trisomia del par 18.
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Ideograma de un cariotipo de una mujer con trisomia 21.




ANEUPLOIDIAS.

Ejemplo de origen
de una trisomia 21 o
sindrome de Down.

En |la especie humana se
da un tipo de trisomia,
particularmente
corriente, es |la llamada
trisomia 21 o sindrome
de Down (también
conocida como
mongolismo).

Parece ser que las
trisomias se originan por
una no disyuncion de
los cromosomas en la
primera division de la
meiosis.

SINDROME DE DOWN (TRISOMIA 21)

No disyuncion del
par 21.

Formacion de un zigoto con
trisomia 21 por unién entre un
~— espermatozoide con un 21 y un
ovulo con dos 21, originado por
una no disyuncion del par 21 en
la primera division de la meiosis.



ANEUPLOIDIAS. SINDROME DE DOWN (TRISOMIA 21)







