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INTRORUCCION

Desde tiempos inmemoriales, la enfermedad ha sido una sombra que acecha
la existencia humana, desafiando a médicos, cientificos y pensadores por
igual. En la busqueda de respuestas a la pregunta perenne de por qué
enfermamos, la ciencia médica ha sido testigo de un avance trascendental: la
comprension del papel central de las mutaciones genéticas en la
fisiopatologia de diversas enfermedades.

Estos pequenos cambios en la secuencia del ADN han demostrado ser
poderosas fuerzas impulsoras detras de una amplia gama de trastornos,
desde enfermedades genéticas raras hasta condiciones multifactoriales
comunes como el cancer y las enfermedades cardiovasculares.




(TERMINOLOGIA A

La mutacion es la fuente primaria de
variabillidad genética en las
poblaciones, mientras que la
recombinacion al crear nuevas
combinaciones a partir de las
generadas por la mutacion, es la
fuente secundaria de variabilidad
genética.




" MUTACION SOMATICA

afecta a las células somaticas del individuo. Como
consecuencia

aparecen individuos mosaico que poseen dos lineas
celulares diferentes con distinto genotipo.

Una vez que una célula sufre una mutacion, todas las
células que derivan de ella por divisiones

mitoticas heredaran la mutacion (herencia celular).

Un individuo mosaico originado por una

mutacion somatica posee un grupo de células con un
genotipo diferente al resto, cuanto antes

se haya dado la mutacion en el desarrollo del individuo
mayor sera la proporcion de células con

distinto genotipo. En el supuesto de que la mutacion se
hubiera dado después de la primera

division del cigoto (en estado de dos células
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MUTACIONES EN LA LINEA
GERMINAL

afectan a las células productoras de
gametos apareciendo
gametos con mutaciones. Estas
mutaciones se transmiten a la
szguzente genemczon y tienen un

mayor importancia desde el punto de
vista evolutivo.
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ESPONTANEA

se produce
de forma
natural o
normal en
los
individuos.

4 MUTACION ESPONTANEA

INDUCIDA

se produce
COmo
consecuencia
de la
exposicion a
agentes
mutageénicos
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fisicos.
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> MUTACIONES GENICAS <

cambio o
sustitucion de una

base por otra en el
ADN
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4 A

cambio de una purina
(Pu) por otra purina, o
bien cambio de una
pirimidina

(P1) por otra pirimida.
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4 A

cambio de una
purina (Pu) por una
pirimidina (P1) o
cambio de una
pirimidina (Pi) por
una purina (Pu)
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INSERCIONES © ADICIONES ¥ DELECIONES
DE NUCLEOTIDOSS

se trata de ganancias de DUPLICACIONES:

uno 0 mas

nucleotidos (inserciones o
adiciones) y de perdidas de
uno o mas nucleotidos
(deleciones).

Tienen como consecuencia
cambios en el cuadro o
pauta de lectura cuando el
numero de

nucleotidos ganado 0
perdido no es multiplos de
tres.
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consiste en la repeticion de un segmento
de ADN del interior de un gen.




MINVERSIONESS )

un segmento de ADN del interior de un gen se
invierte, para ello es necesario que
se produzcan dos giros de 180° , uno para

invertir la secuencia y otro para mantener la
polaridad del ADN

TRANSPOSICIONESS

un segmento de un gen cambia de posicion
para estar en otro lugar distinto
del mismo gen o en otro lugar del genoma.
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CONCLUSION

En conclusion, las mutaciones geneticas representan una
pieza fundamental del rompecabezas de la fisiopatologia,
desvelando secretos sobre el origen y la progresion de
enfermedades que alguna vez parecian mexplicables. A
medida que avanzamos en nuestra comprension de la
genetica humana vy desarrollamos tecnologias mas
sofisticadas para analizar el genoma, se abren nuevas
oportunidades para el diagnostico, tratamiento vy
prevencion de enfermedades. Sin embargo, es fundamental
abordar los desafios ¢ticos, sociales y cientificos que
surgen en este camino hacia una medicina mas
personalizada y precisa.
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