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La definicidén que dio De Vries (1901) de 1la mutacidén era 1la
de cualquier cambio heredable en el material hereditario que

no se puede explicar mediante segregacidédn o recombinacidn.

NIVELES MUTACIONALES: Es una clasificacién de las mutaciones
basada en la cantidad de material hereditario afectado por 1la
mutacidn

Mutacidén génica: mutacidédn que afecta a un solo gen.

Mutacidén cromosdémica: mutacidn que afecta a un segmento

cromosdédmico que incluye varios genes.

Mutacidén gendémica: mutacidn que afecta a cromosomas completos

(por exceso o por defecto) o a juegos cromosdémicos completos.



Podemos clasificar los diferentes tipos de mutaciones en:

1. Mutaciones silenciosas:

En este tipo de mutacidédn hay un cambio en una de las bases
del ADN de forma que el triplete de nucledédtidos se modifica,
pero sigue codificando para el mismo aminoadacido. Esto es asi
porque el cbédigo genético tiene cierto margen de seguridad vy
para cada aminoacido hay varias combinaciones de +tripletes

que lo determinan.

2. Polimorfismos:

En este tipo de mutaciones hay un cambio de una de las bases
de ADN, de tal manera que el triplete de nucledétidos que es
una parte se cambia, pero incluso si se necesita un cambio de
aminoacido, el aminoacido que entra en el lugar en cuestidn
resulta tener poco o ningdn impacto en la funcidn de 1la

proteina.


https://metabolicas.sjdhospitalbarcelona.org/glosario/letter_a#aminocido

3. Missense mutation:

En este tipo de mutacidn hay un cambio en una de las bases
del ADN de forma que el triplete codifica para un aminoacido
diferente del que deberia, es decir, en esa posicién de 1la
proteina habrada un aminoacido incorrecto, 1o que puede alterar
mas o menos la funcidébn de la proteina dependiendo de su

localizacidn e importancia.

4. Nonsense mutation:

En este tipo de mutacidédn hay un cambio en una de las bases
del ADN de forma que el nuevo triplete que se forma determina
la sefal de fin de la cadena de aminoacidos. Esto es, se
trunca la proteina, no se continUa formando a partir de ahi.
Segun dénde quede truncada la proteina sera capaz de

preservar algo de funcidn o no.

5. Inserciédn:

En este tipo de mutacidén se aflade una o mas bases al ADN
original. De esta forma se puede alterar el marco de lectura
(ver punto 8) para formar la proteina o insertar aminoécidos

extra que son inadecuados.



6. Delecidn:

En este tipo de mutacidén se pierden una o mads bases, es
decir, se pierde un trozo de ADN alterando la cadena proteica
que deberia formarse y su funcidédn. De esta forma se puede
alterar el marco de lectura (ver punto 8) para formar la
proteina o eliminar aminoacidos que son propios de 1la cadena
proteica. En ocasiones las deleciones son tan largas que

pueden comprometer un gen entero o varios genes contiguos.

7. Duplicaciodn:

En este tipo de mutacidén hay un fragmento de ADN que esta
copiado una o varias veces, lo que altera la formacidén de 1la
cadena de aminoacidos y la funcidén de la proteina. De esta
forma se puede alterar el marco de lectura (ver punto 8) para
formar la proteina o insertar aminoacidos extra que son

inadecuados.



8. Cambio de marco de lectura (Frameshift mutation):

Este tipo de mutacidédn se da cuando por insercidn o pérdida de
pares de bases se cambia el marco de lectura. Para la
decodificacidén, las bases se leen de tres en tres, esto es,

cada tres bases determinan un aminodcido.

9. Expansidén por repeticiodn:

Muchas veces no son consideradas mutaciones puntuales.Se
trata de repeticiones de tripletes o cuatripletes de
nucledétidos, pequefas secuencias de ADN de 3 6 4 pares de
bases que se repiten en serie.

Una mutacidn por expansidédn es una mutacidédn en 1la que el
nidmero de repeticiones ha aumentado, lo que puede hacer que

la proteina final no funcione correctamente.

10. Otros tipos

Finalmente hay muchos tipos de mutaciones que no afectan a 1la
proteina en si, si no a la cantidad de proteina que se
produce y en qué circunstancias o localizaciones (tejidos vy

células) se produce.
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