Mutaciones




Mutacion

» es una alteracion o cambio en la informacion genética de un ser vivo y que,
por lo tanto, va a producir un cambio de caracteristicas de éste, que se

presenta subita y espontaneamente, y que se puede transmitir o heredar a la
descendencia.




Mutaciones

» Mutaciones génicas
» Mutaciones cromosémicas
» Mutaciones gendmicas o Aneuploidias




Mutaciones génicas

» El gen, segmento relativamente grande del ADN, posee la propiedad de
autoduplicarse. Sin embargo, en ocasiones, la copia no es completamente
exacta, y entonces el nuevo gen produce un efecto diferente en el fenotipo:
otro color de ojos, atrofia en las alas de los insectos, ausencia de melanina
en la piel, etc.

» Esta copia inexacta de los genes se denomina mutacion génica. El gen
mutado conserva la capacidad de copiarse a si mismo, de modo que la
mutacion se puede perpetuar a través de las generaciones.

» En general, las mutaciones corresponden a alteraciones en el material
genético que pueden ser espontdneas o inducidas por agentes mutdgenicos.




Mutaciones génicas

» Mutacion puntual.

» Mutaciones por corrimiento de lectura.




Mutacion puntual

» Es el cambio o sustitucidén de una base nitrogenada.

» Transicion: es el cambio de una base purina por otra purina o de una base
pirimidina por otra pirimidina.

» Transversion: Es el cambio de base purina por pirimidina o base pirimidina por

purind. oL * Puede ocasionar a veces serias
Transicion Transversion Transicion alteraciones en la funcién de la
proteina que se codifica.
1) AT— GC - Ejemplo, la anemia falciforme, en
A - T que la Unica diferencia entre la
y L, 2) GC—— AT hemoglobina normal con la
o falciforme, es que el aminodcido
Tmns‘gersiﬁn "valina” ha sustituido al “dCidO
e - glutdmico”.
G C 1) TA » CG « El codén GAA (dcido glutdmico),
- se sustituye la primera base A
puias  Pidmnas 2) CG—— TA por la base U, con o que




Mutaciones por corrimiento de lectura

» Se producen cuando se ailaden o se quitan pares de nucledtidos, alterdndose

la longitud de la cadena nucleotidica.

>

Adicion: se agregan bases nhitrogenadas alargdndose la cadena nucleotidica. El

marco de lectura de la cadena cambia.

Delecion o supresion: se pierden bases nitrogenadas y la cadena nucleotidica se

acorta. El marco de lectura de la cadena cambia.

Ejemplo: la fibrosis quistica que afecta a tres nucledtidos.

ADMN {(unma cadena)

Fornal
C A T £ A T ¢ A T

Cambia
en una base
el diaal C AT ClelT € AT
Adicion

C A T C AVWVG G/T € A T
Supresidn

i A T A T



Efectos de las mutaciones puntuales

Efecto en la proteina Resultados

Mutacion silenciosa

Mutacion neutra

Mutacion cambio de sentido

Mutacion sin sentido

Mutacién cambio de fase o pauta de
lectura

Tripletes que codifican para el mismo aminodcido:
AAG(arg)—CGG(arg)

Tripletes que codifican para aminodcidos equivalentes
distintos. AAA(lys)>AGA(arg). Ambos son
aminodcidos bdsicos

Aparece un nuevo triplete que codifica para un
aminodcido de distinto tipo. La proteina pierde su
funcidn.

Aparece un triplete de terminacion o FIN:
CAG(gln)—»UAG(FIN)

Adicidn o delecion de un dnico par de nucledtidos o de
varios pares de nucleétidos, siempre que no sean
mdltiplo de tres.



TIPO DE MUTACION CONSECUENCIAS

ADN GAT ~GGT CGT ' CAG - ACG
ARNm CUA ' CCA GCA GUC  UGC
Proteina Leu  Pro Ala Val Cys
Simil linguistico dos por dos son mas
ADN GAT : GGT : CGT : CGG : ACG
ARNmM "CUA CCA GCA = GCC  UGC
Proteina Leu Pro Ala Ala Cys
Simil lingUistico dos por ~ dos  sen mas
ADN GAT GGT  CGT  CCG  ACG
ARNm CUAL CCA - GCA - GGC  UGC
Proteina Leu  Pro Ala Gly Cys
Simillinglistico ~ dos  por ~ dos  sin mas
ADN : GAT : GGT : CGT : TCA : GAC
ARNm CUA CCA GCA ' AGU - CUG

INSERCION Proteina ‘Leu Pro - Ala  Ser  Leu
Simil lingUistico dos por dos = sso nma
ADN GAT ' GGT ' CGT ' CAG ~ ACT
ARNmM CUA ' CCA GCA GUC  UGA
Proteina Leu  Pro Ala Val Stop
Simil linglistico ~ dos  por dos son




Tipo de Sustituciones
Mensaje original

ADN 3" TAC TCA AAC ACG ATA
ARN 5" AUG AGU UUG UGC UAU

Proteina met ser leu cys tyr

Sustitucién neutra

ADN 3" TAC TCA GAC ACG ATA
ARN 5" AUG AGU CUG UGC UAU
Proteina met ser leu cys tyr

Con sentido erréneo

ADN 3° TAC TCA AGC ACG ATA
ARN 5° AUG AGU UCG UGC UAU

Proteina met ser ser cys tyr

Sin sentido

ADN 3" TAC TCA ATC ACG ATA
ARN 5 AUG AGU UAG UGC UAU
Proteina met ser Stop

DELECCION
Mensaje original

ADN 3" TAC TCA AAC ACG ATA
ARN 5" AUG AGU UUG UGC UAU
Proteina met ser leu «cys tyr

C
ADN 3’ TAC TCA AATA CGA TA...
ARN 5’ AUG AGU UUU GCU AU
Proteina met ser phe ala

ADICION

Mensaje original

ADN 3" TAC TCA AAC ACG ATA
ARN 5" AUG AGU UUG UGC UAU

Proteina met ser leu cys tyr

«

ADN 3° TAC TCA CAA CAC GAT.....A
ARN 5° AUG AGU GUU GUG CUA.....U
Proteina met ser val val leu




Mutaciones cromosomicas

» Son cambios que pueden afectar a la estructura o al
ndmero de cromosomas.

» Mutaciones cromosomicas estructurales: son cambios
en la estructura interna de los cromosomas debido a la
pérdida o duplicacion de segmentos.

» Delecion cromosomica
» Duplicacion

» Inversion

» Translocacion

» Insercion




Delecion cromosomica

» Esala pérdida de un segmento de cromosoma que involucra a uno o mds genes.
Ejemplo: Sindrome de cri du chat o maullido de gato.

Ejemplo de mutaci-én cromoséthica: deleci-bn de un segmento
cromosomico (h, i).
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Duplicacion

» Es el aumento de la cantidad de informacion presente en un cromosoma, de tal
manera que existe mds de una copia para uno o mds genes dentro de un mismo
cromosoma.

Ejemplo de mutacion cromosémica: duplicacion de un segmento
cromosomico (d, e, ).
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Inversion

» Es un cambio en el sentido de un fragmento de cromosoma que contiene una secuencia

de nucledtidos del ADN.
| Ejemplo de mutacién cromosémica: inversiéon de un segmento I
cromosoémico (e, f, g, h).




Translocacion

» Es el intercambio de segmentos entre cromosomas no homélogos y los genes aparecen
en cromosomas distintos a los originales.

Ejemplo de mutacién cromasomica: translocacion
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Insercion

» Eneste caso no existe intercambio, sino que el segmento de un cromosoma
se pierde del original para insertarse en otro cromosoma no homélogo.

Insercion de cromosomas:

1

2




Mutaciones genomicas o Aneuploidias

» Son las mutaciones que afectan sélo a un ndmero de ejemplares de un cromosoma
o mds, pero sin llegar a afectar al juego completo. Las aneuploidias pueden ser
monosomias, trisomias, tetrasomias, etc., cuando en lugar de dos ejemplares de
cada tipo de cromosomas, que es lo hormal, hay o sélo uno, o tres o cuatro, etc.
Entre las aneuploidias podemos encontrar diferentes tipos de trastornos
genéticos en humanos como pueden ser:

>

vV v v v Vv

Trisomia 21 o Sindrome de Down que tienen 47 cromosomas.
Trisomia 18 o Sindrome de Edwards. También tienen 47 cromosomas.
Monosomia X o Sindrome de Turner.

Trisomia sexual XXX o Sindrome de triple X.

Trisomia sexual XXY o Sindrome de Klinefelter.

Trisomia sexual XYY o Sindrome de doble Y.



Segunda base
U C A G

P Phe UUU Ser UCU Tyr UAU | Cys UGU |U| T
r Phe TUUC ser UCC Tyr UAC Cys UGC C | e
1 Leu UUA ser UCA Stop UAA Stop UGA Alr
m Leu UUG ser UCG Stop UAG Trp UGG G| e
¢ Leu CUU Pro CCU His CAU Arg CGU |U| *
' |C | Leu CUC Pro CCC His CAC Arg CGC c|t
a Leu CUA Pro CCA Gln CAA Arg CGA Al
. Leu CUG Pro CCG Gln CAG | Arg CGG |G )
. Ie AUU Thr ACU | Asn AAU | Ser AGU U,
. |A | Dle AUC Thr ACC | Asn AAC | Ser AGC C| .
. Ie AUA Thr ACA | Lys AAA | Arg AGA |A |,

Met AUG | Thr ACG | Lys AAG | Arg AGG |G

Val GUU Ala GCU | Asp GAU | Gly GGU |U

G | val GUC Ala GCC Asp GAC | Gly GGC C

Val GUA Ala GCA | Glu GAA | Gly GGA | A

Val GUG Ala GCG | Glu GAG | Gly GGG |G




