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Polimorfismo de un solo nucleétido

Polimorfismo puntual un solo nucleétido o los SNP (polimorfismos de un solo nucleétido,
snips pronunciados) son la secuencia de ADN es una sola base de la

secuencia (adenina (A), timina (T), citosina (C) o guanina (G)) del genoma Sin
embargo; se supone que algunos cambios son: Unos pocos nucleétidos y pequefas
inserciones y deleciones (indels) puede considerarse SNP. Una de estas variaciones
debe especificarse Menos del 1% de la poblacién se consideran SNP. si no lo se El 1%
no se considera como SNP y mutacién puntual. A veces estas variantes de un

solo nucledtido estan asociadas con otro término llamado SNV (Single Nucleotide
Variant), a diferencia de SNP que carece limite de frecuencia Los SNP por si mismos no
proporcionan informacion sobre un gen especifico. Simplemente indican posibles sitios
en el cromosoma. Estrechamente asociado con fenotipos especificos Los

SNP representan hasta el 90 % de todas las variantes Ocurre en

promedio cada 1.300 bases en todo el genoma humano. del genoma humano. Dos
tercios de los SNP corresponden a las siguientes sustituciones: Una citosina (C) por
una timina (T). mutacién de la secuencia de ADN Puede afectar las reacciones
individuales. Enfermedades, bacterias, virus, productos quimicos, drogas, etc. SNP
esta dentro de una posible secuencia de codificacion, Si modifican las secuencias de
aminoacidos que hacen. Los primeros se denominan SNP no sinébnimos y los segundos
se denominan SNP sinébnimos (o mutacion silenciosa). Numero dos Los SNP que

se encuentran en regiones no codificantes son afectan el proceso de

traduccion, especialmente el proceso empalme, unién de factores de transcripcion,
modificacion de secuencias, etc. ARN no codificante. En ambos casos el SNP se
modifica de alguna manera la expresién génica se llama eSNP (SNP expresado) se
encuentra tanto aguas arriba como aguas abajo de la secuencia de codificacion.

Por otra parte, pueden existir tanto en codificacion como en regiones, areas

severas o intersticiales, SNP que afectan areas los codificadores tienen el

mayor impacto en la funcion de las proteinas (Sin embargo, es posible que la secuencia

de aminoacidos no cambie alteracion del codigo genético).



Por otro lado, cualquier tipo de SNP puede estar asociado con una enfermedad o
fenotipo asociado puedes verlo asi. Algunos SNP se unen a regiones no codificantes de
ciertos genes 3 Mayor riesgo de cancer Algunos SNP en las regiones de codificacion
consistian en sustituciones sindnimas, Si bien la secuencia de aminoacidos de las
proteinas no cambia, pueden cambiar su orden ocupacion. Esto ocurre, por ejemplo, en
el caso de multiples receptores L resistentes medicamento 1 (MDR1), en el que un SNP
mutante silencioso retrasa la traduccion el péptido recién formado hace que se pliegue
en una forma diferente no tan funcional como la estructura 3D original SNP que
contienen variaciones de sustitucion sin sentido la secuencia de aminoacidos mas
estrechamente relacionada inicio de la enfermedad. Un ejemplo de esto es SNP
1580G>T en el archivo el gen LMNA provoca la conversién de arginina a leucina en
proteinas, un fenotipo 5 Asociado a enfermedades como el envejecimiento prematuro o
la displasia sacroiliaca un polimorfismo sin sentido causa un codén de terminaciéon
prematuro Descompone la proteina que produce, haciéndola naturalmente incompleta e
ineficaz esto se refleja en la mutacion G542X en el gen CTFR, que provoca fibrosis
bolsa 6 Dado que los nucleétidos no cambian mucho de una generacion al legado es
muy estable y su desarrollo se rastrea facilmente en monografias poblacién. También se
utiliza en algunos tipos de pruebas genéticas y el estudio es muy util para nuevas
investigaciones médicas medicamento. Los SNP son un tipo de mutacién puntual
evolutivamente lo suficientemente exitoso como para construir en gran medida una
especie tiene una poblacién y una firma SNP que registra los cambios un solo

nucleadtido.
Estudios con SNPs

investigacion en enfermedades complejas mononucleétido Cabe senalar que el analisis
los enlaces son adecuados para el analisis de enlaces (GWAS); aqui estudiamos los
SNP que no se transmiten de generacion en generaciéon. En este caso, no se parte de
la hipotesis de que la enfermedad sea heredable, se parte de la pregunta de si en la
poblacion en general existe una asociacion positiva (o lo que es lo mismo, una
predisposicidn) o, por el contrario, una asociacién negativa (proteccién) de determinado
haplotipo con la enfermedad. Los SNPs tienen el mismo origen, lo que no se puede



afirmar de los microsatélites. Este los SNP se pueden ubicar en regiones codificantes o
entre genes. Se dice que tienen, sin embargo, el impacto en las regiones de
codificacion es mayor todo esto puede estar relacionado con enfermedades. si estas
enfermo se hereda multifactorialmente y muchas variables se asociaran con los SNP
especialmente. Dado que las probabilidades de estos estudios promediaron 1 por cada
SNP de 200 pb, podemos determinar mas de cerca donde estan nuestra explosion. En
estudios de metilacion del ADN humano, enriquecimiento significativo de SNP en
regiones diferencialmente metiladas (DMR) en comparacion con el fondo genético.
también definitivamente cada tipo de célula muestra una distribucion aleatoria de SNP
otros estudios basados en un nuevo sitio SNP genoma utilizando tecnologias de
secuenciacion de alto rendimiento descubra patrones de contraste, cree y defina
perfiles de definicion las regiones gendmicas de alto contenido se encuentran en
lugares potencialmente intolerantes un cambio cambiante que aumenta el riesgo de

sufrir condicién médica 8 algunos de los usos actuales de los SNP incluyen:

e Estudios de asociacion que pueden determinar si una variante genética esta
presente asociado con una enfermedad o rasgo.

e Mapear haplotipos: grupos de alelos o secuencias de ADN Se pueden agrupar
para que un SNP pueda identificar muchos SNP conectado.

e Desequilibrio de ligamiento (LD): un término usado en genética una poblacion es
una asociacion no aleatoria de alelos en dos o mas y debe estar en el mismo

cromosoma.
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