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es un cambio en la secuencia de ADN de un organismo. Las mutaciones
pueden nrqducirse apartirde errores enrla replicacion del ADN durante
1a division celular, Ia exposicion a mutagenos o una infeccion viral.




CARACTERISTICAS
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TIPOS DE MUTACION
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MUTACION SOMATICA
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Ila mutacion somatica afecta a las células somaticas del individuo.

1Una vez que la célula sufre una mgltacién, todas las células que derivan de ella,
por divisiones mitoticas, heredaran Ia mutacion.







MUTACION GERMINAL

AI I ’I I d ll i i

E i i I i i i0 n -' i I
- - - I - -

iGenera individuos con la mutacion en todas las células ([yerminales y somaticas).
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MUTACION DE NOVO

AR

I -I- N- I d | I h I I i0
Bt E I I d d i0 ’I I
I I d I [I [ b I -d ] I ]







MUTACION POR SUSTITUCION
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* Mutaciones Transicionales
* -Mutaciones Transversionales




MUTACIONES TRANSICIONALES

10 transiciones, se producen iLas dos hases piiricas son
cuando un par de hases es adenina (A) y guanina (G), y las
sustituido por su alternativa del dos pirimidicas son citosina (C] y
mismo tipo. timina (1.

)La sustitucion de un par AT, por
ejemplo, por un par GG, seria una
transicion.
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MUTACIONES TRANSVERSIONALES

)\Por ejemplo, 1a sustitucion del parATporTA o
por CG.
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Pueden afectar tanto a fragmentos
e cromosomas, como a
cromosomas enteros. Estas

- "
mutaciones suelen producirse
“ -y
urante la mutacion celulare
implican reordenaciones del

material ya existente. El efecto de
estas mutaciones puede estar tanto
en la estructura de los cromosomas
como en el namero. A nivel
cromosomico las mutaciones
pueden ser:

)EStructurales
»y [ |
’Numericas



MUTACIONES ESTRUGTURALES

)Afectan laformaola )Afectan al nimero total de
estructura de un cromosoma cromosomas que forman
en particular. MUTACIONES parte de un individuo. Eiemplo
NUMERICAS de ello:

Trisomia 21 o Sindrome Down.




CAUSAS DE LA MUTACION

) MUTACION ESPONTANEA: Se
CAUSAS DE LA MUTACION produce de forma natural o
normal en los individuos.

) MUTACION INDUCIDA: Se
produce como consecuencia
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MUTACIONES ESPONTANEAS

iErrores durante Ia replicacion. \Daiios fortuitos en el ADN.
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IElementos geneticos transponibles: secuencia de ADN, que puede moverse de :
" y
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manera autosuficiente, a diferentes partes del genoma de la celula, hay cambio en F

la cantidad del genoma de la celula, modifica el ADN ya sea arrastrando un gen £
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codificador de un cromosoma a otro, rompiendolo por Ia mitad o haciendo que 1

y
desaparezca del todo.




MUTACIONES INDUCGIDAS
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)Entre los agentes quimicos: Etilmetanosulionato, que produce
transiciones: G,C-AT.

‘ -







De los 23 pares, 22 son cromosomas no
La mayoria de las células en el cuerpo Para cada uno de estos 23 pares has sexuales [autosomas) y el par que queda
normalmente contiene 46 cromosomas, heredado un cromosoma de tu padre y esta formado por cromosomas sexuales,
organizados en 23 pares. otro de tu madre. que determinan si eres varon (KXYl o
mujer (XX).
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PATRON DE HERENCIA AUTOSOMICO
DOMINANTE
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90 por ciento de pasar el gen anormal (y de tener un hijo afectadol y un 50 por ciento de
pasar la copia normal del gen (y de tener un hijo no afectado) con cada emhbarazo.

La enfermedad de Huntington y el sindrome de Marfan son dos ejemplos de trastornos
autosomicos dominantes.




PATRON HEREDITARIO AUTOSOMICO
RECESIVO

En un trastorno autosomico recesivo, el gen recesivo anormal
(mutado) esta situado en uno de los cromosomas no sexuales
(autosomas).

Para heredar un trastorno autosomico recesivo — como
fibrosis guistica, anemia de celulas falciformes, 0
fenilcetonuria — amhos padres dehen ser portadores.




Un portador es un individuo gue no esta
afectado que tiene una copia del gen anormal y
otra copia que es normal.

Con cada emharazo, dos portadores tienenun
25 por ciento de posihilidad de tener un hijo no
afectado, con dos copias normales de un gen,
un 50 por ciento de posihilidad de tener un hijo
no afectado que tamhién es portador,y un 25
por ciento de posihilidad de tener un hijo
afectado, con dos copias anormales del gen.
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La distrofia muscular de Duchenne, algunos tipos de
daltonismo, y Ia hemofilia A son ejemplos de
trastornos recesivos ligados al cromosoma X.




Un hombre con un trastorno recesivo ligado al cromosoma X pasara su
cromosoma Y normal a sus hijos varones, y nadie se vera afectado.
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