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10. Mutaciones cromosémicas

Variaciones cromosémicas numéricas
Aneuploidia
Poliploidia

No disyuncién durante primera y segunda divisidon meidticas

Algunos gametos formados tienen dos miembros de algiin cromosoma o carecen de él
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10. Mutaciones cromosémicas

Variaciones cromosémicas numéricas
Aneuploidia
Poliploidia

Variaciones en la estructura y ordenacién de los cromosomas
Delecién
Duplicacién
Inversién
Translocacién
Sitios fragiles

Terminologia para variacién en el nlimero de cromosomas

TABLE 8.1 TERMINOLOGY FOR VARIATION
IN CHROMOSOME NUMBERS

Term Explanation
Aneuploidy 2n £+ x
chromosomes
Monosomy 2n =1
Trisomy 2n +1
Tetrasomy, pentasomy, etc. 2n + 2,2n + 3, etc.
Euploidy Multiples of n
Diploidy 2n
Polyploidy 3n,4n, 5n,...
Triploidy 3n

Tetraploidy, pentaploidy, etc. 4n, 5n, etc.
Autopolyploidy Multiples of the
same genome
Allopolyploidy Multiples of
(Amphidiploidy) different genomes
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Cariotipo del sindrome de cri-du-chat (46, -5p)

Es un caso de monosomia parcial, puesto que se ha eliminado una parte de un cromosoma
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Formacion de un trivalente durante la meiosis |
Durante la anafase |, dos cromosomas se desplazan hacia un polo y otro hacia el opuesto

Trivalent Anaphase |
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Cariotipo de un sindrome de Down (47,+4-21) Incidencia sindrome de Down en funcién de edad materna
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Cariotipo de un sindrome de Edwards (47,+18)
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Mental retardation
Growth failure
Low set
deformed ears
Deafness
Atrial septal defect
Ventricular septal
defect
Abnormal
polymorphonuclear
granulocytes
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Origen de cariotipos autopoliploide y alopoliploide

Autopolyploidy
Diploid

|4
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Growth failure

Microcephaly
Mental retardation

Cleft lip and palate
Polydactyly
Deformed finger nails
Kidney cysts
Double ureter
Umbilical hernia

Developmental uterine
abnormalities

Cryptorchidism

Open skull sutures
at birth
High arched eyebrows
Low set deformed ears
Short sternum
Ventricular septal defect

Flexion deformities
of fingers

Allopolyploidy
Diploid Diploid
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Diploid

Abnormal kidneys
Persistent ductus
arteriosus
Deformity of hips
Prominent external
genitalia
Muscular hypertonus
Prominent heel
Dorsal flexion of big toes
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Formacién de autotetraploide mediante uso de colchicina
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Late prophase

Early prophase

Cell subsequently
reenters interphase
Colchicine added Colchicine removed
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Tetraploid

Origen y propagacién de un anfiploide
que tiene dos genomas diploides completos procedentes de las dos especies hibridadas

Anfiploides por hibridacién celular somatica
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Sterile hybrid hybrids.
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Fertile amphidiploid

Gamete formation

AB
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Algunas caracteristicas de los poliploides 10. Mutaciones cromosémicas

les confiere utilidad para su explotacién comercial y la mejora genética

» Mayor tamafio de sus estructuras (mayor tamafio celular)

» Esterilidad (ausencia o modificaciones de las semillas)
» Combinacién de caracteristicas en alopoliploides

> Triticale (trigo, Triticum + centeno, Secale)

Variaciones en la estructura y ordenacién de los cromosomas
» El centeno tiene una gran versatilidad de crecimiento en

Delecién
ambientes desfavorables Duplicacién
> El centeno tiene un valor nutritivo algo (mucha lisina) Inversién

> El trigo tiene un valor nutritivo limitado (poca lisina) T | na
» El trigo es una graminea de alta produccién S.ra.ns (f)clac.:on
itios fragiles

Reordenaciones de segmentos cromosdmicos
(a) Deletion of D
(a) Deletion of D (b) Duplication of BC (c) Inversion of BCD
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(b) Duplication of BC (¢) Inversion of BCD
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Origen de delecién terminal e intersticial

() Origin of terminal deletion

A B C D E F B C D FE F
S EEB)EE —> B B BB B
A +
Break Gama (Lost)

(b) Origin of intercalary deletion
D, c D, c
Break Break ﬁ
A B EoF EF
A_B £ _EF
A B DNC

A B
A S
5;‘

AL S +

Deleted chromosome @(Lost)

(c) Formation of deficiency loop

Area missing in
deleted chromosome

C D
A B C|D EF
S = A B EoF
Normal chromosome ~ Synapsis i i =
BRSO OE W
A B E F

—_—
A B E F

Deleted chromosome Formation of deletion loop
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(b) Origin of intercalary deletion

D C
A B OE B +
Deleted chromosome (Lost)
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Origen de regiones cromosémicas duplicadas y deleciones

como consecuencia de un entrecruzamiento desigual
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Genotipos duplicados dan origen a ojo Bar en Drosophila

(a) Genotypes and Phenotypes

Facet e
Genotype | Number R

=([Jj= = 16A segments
E ‘

B/B” 779

B/B" 358 @ ‘
—_——
B/B 68 @'\
—

8o/ 45 & ‘ b
—_——

(b) Origin of 8° allelle as a result of unequal crossing over
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(a) Origin of terminal deletion

A B C D E F B C D E F
E B B BB B B B BB B
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(c) Formation of deficiency loop

Area missing in
deleted chromosome

a5 cloe i

Normal chromosome ~ Synapsis ¢
e
A B E F
B R DR A B E F
Deleted chromosome Formation of deletion loop
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Duplicacién

» Pueden dar lugar a redundancia génica

» Amplificacién génica: genes del RNA ribosémico

> Genes localizados en regiones organizadoras nucleorares (NOR)
> Pueden originar variaciones en el fenotipo

» Mutacién del ojo Bar en Drosophila
> Son una fuente importante de variabilidad en la evolucién

» Genes nuevos por duplicacién y acumulacién de mutaciones
» Genes que comparten una parte de su secuencia
> Familias génicas (grupos regionales de genes)

Inversiones paracéntrica y pericéntrica

En las pericéntricas pueden cambiar las logitudes de los brazos cromosémicos

Paracentric inversion

Arm ratio
unchanged

Pericentric inversion

Arm ratio
changed
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Posible origen de una inversién pericéntrica

Gaps
created

Inverted sequence
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(b) Pericentric inversion heterozygote

2 2’
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Resultant gametes

C D E_F
1 1" NCO Normal sequence

A B C d a
2 CEERLSRINRLIRLIELRRRR 4 SCO Duplication and deletion

g_d ¢ b_é i
3 3" NCO Inverted sequence

F _E B
2 ERESRLLRLLRIIRLLRISESS 4 SCO Duplication and deletion
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(a) Possible origin of a reciprocal translocation
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Sindpsis y gametos en inversién pericéntrica heterozigota

Paracentric inversion heterozygote

A B C D E F

Resultant gametes

B C D E F
i

* Normal sequence
A B C D E F

2 Gl 2' Normal sequence
a d c b e f

3 G R R m e 3' Inverted sequence
a d c b e f

4 G R —m——— 4 nverted sequence
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(a) Paracentric inversion heterozygote
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A B C D E F
| R R R ' NCO Normal sequence
e e SCO Dicentric; duplication
2 e R B do 4 A
and deletion
a d c b e f
3 G R R R ReRe 3 NCO Inverted sequence
i 7 SCO Acentric duplication
and deletion
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Posible origen de una translocacién reciproca
y sinapsis y patrones de segregacion alternante y adyacente en un heterozigoto

(@) Possible origin of a reciprocal translocation
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(b) Synapsis of translocation heterozygote

) G

() Two possible segregation patterns leading to gamete
Fmation.

‘ Balanced

Mefosis Meiosis _translocation
Vand I Tand
2
2, 1
4 3 ;
Duplicated Ouplcaed

and deficient
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and deficient

(b) Synapsis of translocation heterozygote

D D
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(c) Two possible segregation patterns leading to gamete
formation

Normal Balanced

Meiosis Meiosis translocation
land Il land Il

2 %1
4 3
Duplicated Duplicated

and deficient and deficient
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Cromosomas implicados en el sindrome de Down familiar

1 1

21 14 ‘Translocation
Normal carrier 14/21

Gamete formation

Gametes
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cartier (Down) (ethal)
45 46 45

kY

Copyright © 2006 Pearson Prentice Hall, Inc.

46
Chromosome number

Posible origen de una translocacién Robertsoniana
Fusién céntrica de dos brazos, quedando dos fragmentos acéntricos

T Breaks — — %
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Centric fusion Acentric fragments
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Cromosoma X-fragil humano asociado al sindrome X-fragil
Visibles al microscopio y susceptibles a roturas en ausencia de ciertos quimicos
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