
Los mecanismos del cambio evolutivo

Mutación y variación genética



� Las mutaciones son la materia prima de la evolución.

� Sin mutación no hay nuevos genes, nuevos alelos y 
finalmente no hay evolución.

� La mutación es la última fuente de variación heredable 
sobre la que actúa la selección natural y otros procesos 
evolutivos.

Mutación y variación genética



Nombre Descripción Causa Significado 
Mutación 
puntual 

Sustituciones de pares de 
bases 
en secuencia de DNA 

Errores en la síntesis de 
DNA ó durante la 
reparación de daños en 
el DNA 

Da lugar a nuevos 
alelos 

Inversión 
cromosómica 

Inversión de un 
segmento cromosómico 
de tal manera que se 
altera el órden de los 
genes en el cromosoma 

Roturas en el DNA por 
radiación 

Los alelos del 
interior de la 
inversión están 
bloqueados 
formando una 
unidad 

Duplicación 
génica 

Duplicación de un 
segmento corto de DNA, 
originando una copia 
adicional de un gen 

Entrecruzamiento 
desigual en la meiosis 

El gen extra es libre 
para mutar y quizás 
adquiera una nueva 
función 

Poliploidía Adición de una dotación 
completa de cromosomas 

Errores en la meiosis o 
en la mitosis (en plantas) 

Puede dar lugar a 
especies nuevas 

 

Tipos de mutación con impacto 
evolutivo importante



Mutación  puntual

1. Sustituciones

1. Inserciones o deleciones que causan corrimiento del marco de lectura de la proteína

Inserción

Deleción





Tipos de mutaciones génicas Resultados y ejemplos

En el ADN En el ADN

Transiciones Pu→Pu o Pi→Pi: AT→GC, GC→AT, CG→TA y TA→CG

Transversiones
Pu→Pi o Pi→Pu: AT→CG, AT→TA, GC→TA, GC→CG, TA→GC, 

TA→AT, CG→AT y CG→GC

En la proteína En la proteína

Mutación silenciosa Tripletes que codifican para el mismo aminoácido: AAG(arg)→CGG(arg)

Mutación neutra
Tripletes que codifican para aminoácidos equivalentes distintos. 

AAA(lys)→AGA(arg). Ambos son aminoácidos básicos

Mutación cambio de sentido
Aparece un nuevo triplete que codifica para un aminoácido de distinto 

tipo. La proteína pierde su función.

Mutación sin sentido Aparece un triplete de terminación o FIN: CAG(gln)→UAG(FIN)

Mutación cambio de fase o pauta de 
lectura

Adición o deleción de un único par de nucleótidos o de varios pares de 
nucleótidos, siempre que no sean múltiplo de tres.



Efectos de las mutaciones sobre la eficacia biológica

� Las sustituciones silenciosas no afectan el fenotipo del organismo.

� Las mutaciones silenciosas no están sujetas a la selección natural

� Los alelos que no tienen efecto sobre la eficacia biológica se dice que son neutros.

¿Pero que ocurre con las sustituciones no 
sinónimas?





Anemia Falciforme

La mutación falciforme origina un nuevo alelo que es 
beneficioso en algunos ambientes y deletéreo en otros

Superioridad del heterocigoto



Tasa de mutación. ¿Con qué frecuencia se forman 
nuevos alelos?

Tasa de mutación: número de mutaciones que se producen por unidad de 
tiempo.

Unidad de tiempo: periodo correspondiente a la vida de una célula, de un 
organismo (generación), o de una división celular

-14 períodos 

generacionales

- número total de 

divisiones celulares 

(siete). 

-En este último caso la 

tasa de mutación sería 

1/7.



Implicaciones Evolutivas

• Cada persona tiene 1.6 nuevos 
alelos con efectos evidentes en el 
fenotipo

• En una población de 500.000 
personas hay 800.000 mutaciones en 
el “genoma efectivo” por generación

• Gracias a las mutaciones hay un 
enorme potencial evolutivo



Tasa de mutación. ¿Por qué las tasas de mutación son 
variables?

La tasa a la que se producen nuevos alelos varía a tres niveles:

1. Variación entre individuos

- Los alelos de la polimerasa del DNA pueden variar en su tasa de error.

- Los alelos implicados en la reparación del daño del DNA pueden variar en 
su eficiencia.

Francis Gillin y Nancy Nossal (1976). 
Comprobaron que las polimerasas del 
DNA varían en su precisión

Los mutantes de la polimerasa propensos 
a cometer errores eran significativamente 

más rápidos que la forma de la enzima 
más precisa



La tasa a la que se producen nuevos alelos varía a tres niveles:

2. Variación entre especies. Estos estudios deben hacerse comparando genes 
homólogos

El tiempo de generación puede ser un factor clave que influya en la variación 
de las tasas de mutación entre especies



La tasa a la que se producen nuevos alelos varía a tres niveles:

3. Variación entre genes

- Las regiones codificantes se reparan de manera más eficaz que las regiones no 
codificantes.

- Varios de los sistemas de reparación actúan sólo en genes activos transcripcionalmente.

- La precisión parece ser mayor en aquellos casos en que las mutaciones pueden ser más 
perjudiciales.



¿De donde vienen los genes nuevos?

1. Duplicación génica por entrecruzamiento desigual

- El genoma tiene una copia extra de la secuencia localizada en el segmento duplicado.

- La copia original produce un producto normal, la secuencia redundante puede acumular 
mutaciones sin consecuencias para el fenotipo.

- La nueva secuencia podría cambiar de función con el tiempo y convertirse en un nuevo 
locus.



Los genes de globina han evolucionado por duplicaciones, 
transposiciones y mutaciones a partir de un único gen 
ancestral Clusters separados (mamíferos y aves)

Expansión clusters

Separación de genes

Genes α y β ligados (Xenopus)

Duplicación y divergencia

Fusión exones

Inserción de intrón

Gen globina único (lamprea) 

Globina ancestral (mioglobina)

Leghemoglobina (plantas)

Millones de años



Alteraciones cromosómicas



TECNICAS DE TINCION DIFERENCIAL QUE INDUCEN BANDAS 
CLARAS Y OSCURAS A LO LARGO DE LOS CROMOSOMAS. 

HERRAMIENTA DE IDENTIFICACIÓN DE CADA CROMOSOMA

BANDEO CROMOSÓMICO

Una de las aplicaciones del bandeo cromosómico es 
en el programa del genoma humano ya que, tanto 

genes como síndromes génicos, son ahora ubicados 
habitualmente en los mapas de bandas 

cromosómicas.



Técnica de Bandeo cromosómico

Banda: parte de un cromosoma, que es claramente 
distinguible de los segmentos adyacentes, por 
aparecer mas clara o más oscura con una o más 
técnicas de bandeo. Las bandas que se tíñen
oscuras con un método, pueden aparecer claras 
con otro



BANDEO Fluorecente Q (QFQ): Usa Quinacrina, acridina, 
DAPI y cromomicina)
� Identifica regiones ricas en A-T ó CG, hay interacción con 
proteínas cromosómicas.
Fue el primer método de tinción desarrollado.
Requiere un microscopio de fluorescencia para su observación.



Tinción con Mostaza de quinacrina

Bandeo Q



Soluciones de DNA diluidas con Quinacrina produce mayor 
fluorescencia en regiones ricas en AT, sin embargo en el cromosoma 

fijado la reacción puede ser diferente

Mus musculus. Sus regiones 

centroméricas fluorescen 

menos que los brazos 

cromosómicos a pesar que el 

DNA satélite que compone la 

región pericentromérica tiene 

mayor contenido en AT que el 

DNA principal (65% y 58%, 

respectivamente.

Mus cervicolor. El DNA satélite 

de las regiones centroméricas 

fluorescen mas que el resto 

del cromosoma aunque tienen 

menor contenido en AT



BANDEO G (GTG) Usa digestión con Tripsina y tinción de Giemsa. Las bandas positivas 
(oscuras)  correspondes a regiones ricas en puentes disulfuro (S-S) y las bandas 
negativas (claras) regiones ricas en proteínas con grupos sulfihidrilo. Se utiliza en 
animales.

Pocos genesMuchos genes

Replicación tardíaReplicación temprana

DNA rico en ATDNA rico en GC

Bandas G oscurasBandas G pálidas



Tinción con Giemsa
Bandeo G



BANDEO C (CBG): 

� Método convencional para analizar bandas heterocromáticas en animales y 
plantas. Las preparaciones cromosómicas se preparan con álcali moderadamente 
fuerte, seguido por una solución salina caliente y tinción de Giemsa. Las bandas más 
prominentes aparecen en las zonas centroméricas y/o teloméricas. El tratamiento 
degrada el DNA cromosómico y lo extrae selectivamente de las partes eucromáticas
dejando que las zonas heterocromáticas se tiñan mas intensamente.

� Produce bandas constantes de heterocromatina constitutiva. Las bandas C, 
corresponden a regiones cromosómicas aparentemente desprovistas de genes. 



Bandeo C tiñe específicamente
regiones centroméricas



NORs (tinción de plata) Regiones 
organizadoras del nucléolo. Identifica actividad de 
genes rRNA



Tipos de Bandas



Significado funcional y 
estructural de las bandas

� Las bandas C (heterocromatina constitutiva) corresponden a regiones 
cromosómicas carentes de genes.

� Las bandas G y Q, ricas en AT se localizan un 20% de los genes humanos, pero 
desprovistas de genes con función constitucional.

� En las bandas R están los genes con función constitucional



Nomenclatura de los 
cromosomas

Técnicas sin bandeo





Nomenclatura de bandas cromosómicas

Cada cromosoma en las células 
somáticas está formado por una 
serie de bandas continuas. Las 
bandas se ubican en regiones a lo 
largo de los brazos cromosómicos y 
las regiones tienen límites definidos 
que pueden ser los extremos de los 
brazos, los centrómeros y ciertas 
bandas











Asigne la nomenclatura al siguiente cariotipo



Asigne la nomenclatura al siguiente cariotipo



Asigne la nomenclatura al siguiente cariotipo



Asigne la nomenclatura al siguiente cariotipo



Asigne la nomenclatura al siguiente cariotipo



Asigne la nomenclatura al siguiente cariotipo









Rearreglos cromosómicos



Variación en número de 
cromosomas

• Aneuploidía:
– Monosomía -1

– Trisomía +1

• Euploidía:
– Poliploidía +3n

– Triploides 3n

– Tetraploides 4n





Síndrome de 
Turner. 45,X0

Ocurre 1/3000 

nacimientos.

Gran proporción 

mueren en útero.



Caso 47,XXX Diferenciación femenina, ocurre 

1/1200 nacimientos femeninos. Normales, algunas 

veces menor desarrollo de características sexuales 

secundarias, esterilidad y retraso mental.

Ocurren casos 48,XXXX y 49,XXXXX.

Caso 47,XYY Varones estatura > 1.80 y aptitudes 

criminales, inteligencia bajo lo normal.



Monosomías

• Pérdida de un cromosoma

• Muchas veces es letal sobre todo en autosomas, 

• Hemicigocidad de alelos letales recesivos.



Monosomía parcial: 

síndrome cri-du-chat.

Se pierde parte del cromosoma 5. 
46,-5p. 

Llanto parecido al maullido de un 
gato

Malformaciones en glotis y laringe

Malformaciones anatómicas

Complicaciones gastrointestinales, 
cardíacas y retraso mental. 
(sobreviven)

1/50,000





Trisomías. 

En cromosomas sexuales efecto es 

menor que en autosomas

47,XYY y 47;XXX son viables

Se pueden detectar trisomías por 

observación de la división 

meiótica. 

Se forman trivalentes 

Desplazandose uno a un lado y los 

otros dos al otro polo.







Síndrome de Down

• Pliegue prominente en el ángulo de cada ojo y son bajos

• Cabezas pequeñas y redondas

• Lengua saburral y sobresaliente

• Manos anchas y cortas, mueren a los 50 años. 

• Propensos a enfermedades respiratorias, cardíacas y 

leucemia

• Sufren Alzheimer. 

• 3/20,000





Síndrome Patau 47, +13

Profundo retraso mental, 

fisura labiopalatina y 

polidactilia,

Malformaciones en muchos 

sistemas orgánicos.

Mueren a los 6 meses y la 

mayoría son varones.

Edad promedio de padres 32 

años.

1/20,000 nacimientos







Síndrome Edwards 47,+18

Niños + pequeños, cráneos 
alargados, orejas faunescas, 
cuello ancho, dislocación 
congénita de las caderas, 
mentón deprimido.

Ecabalgamiento de los dedos

Viven menos de 4 meses, 
mueren por neumonía o fallo 
cardíaco

Edad materna alta 34.7 años, 
bebés mayormente hembras, se 
presenta 1/8000 nacidos







Trisomía 3 con delección

• Síndrome Wolf-

Hirshorn

– Problemas 

morfológicos

– Cabeza grande 

ictiforme

– Retraso y mortalidad 

temprana



Variación en estructura de cromosomas

Cambios estructurales que eliminan, añaden o reodernan partes 
sustanciales de 1 o + cromosomas.

Delecciones, Duplicaciones

Reordenaciones, Translocaciones

Se deben a una o más roturas en el cromosoma, seguidas por la 
pérdida o reordenación del material genético, los extremos 
producidos son pegajosos y pueden unirse con extremos rotos.

Cuando la aberración ocurre en solo uno de los homólogos, se 
dice que el individuo es heterocigoto para la aberración.



Duplicaciones

Es cuando hay más de un locus o fragmento grande de 

cromosoma repetido en el genoma.

Sucede por un entrecruzamiento desigual entre cromosomas.

1. Pueden provocar redundancia genética

2. Pueden tener efectos fenotípicos

3. Fuente de variabilidad genética en la evolución



Inversiones. Ocurre cuando un segmento de un 

cromosoma está girado 180º sobre sí mismo. Es un 

reodenamiento lineal de la secuencia del cromosoma. 

Pericéntrica (centromero incluído, cambio en longitud de 

los brazos), Paracentrica (no).



Consecuencias de 
inversiones. Si solo uno de 

los cromosomas homólogos 

tiene inversión, se da una 

sipnasis anormal.

Si hay entrecruzamiento dentro del lazo de inversión se producen 

cromátidas anormales. Dicéntrica (con 2 centrómeros, en anafase en 

atraída hacia ambos polos, forma un puente dicéntrico y termina por 

romperse), acéntrica (sin centrómeros, en anafase se pierde). 



Translocaciones. Es el desplazamiento 

de un segmento de cromosoma a un 

nuevo lugar en el genoma. La 

recíproca ocurre cuando hay 

intercambio entre dos cromosomas 

homólogos. Se origina debido a 

sinapsis complejas en meiosis, se 

producen gametos aberrantes. Solo el 

50% de los descendientes de padres 

heterocigóticos sobreviven, sufren de 

Semiesterilidad.



Translocación por fusión céntrica o 
Robertsoniana. Cuando hay roturas en 

los brazos cortos de 2 cromosomas 

acrocéntricos no homólogos, se fusionan 

los fragmentos  y los restos de los 

cromosomas.

Provocan el Síndrome de Down familiar, 

un padre tiene la translocación 14/21 

D/G, en meiosis 1/4 parte de los gametos 

tendrá 2 copias del 21, a ser fecundado 

provocará trisomía 21



Poliploidias: más de dos juegos completos de cromosomas

En lugar de ser haploide (n) o diploide (2n) puede ser 
tetraploide (4n) u octoploide (8n)



La poliploidía es más frecuente en vegetales que en 
animales y la monoploidía se da en insectos sociales 
(zánganos). Estas mutaciones son debidas a errores en la 
separación de los pares de cromosomas homólogos 
durante la meiosis, no separándose ninguno de estos. 



1. Organismos diploides que sufran fallas en la disyunción durante la meiosis 
(endoreplicación) producen gametos diploides. 

2. La unión de gametos no reducidos de la misma especie genera autopoliploides, los 
cuales son una minoría comparados con los alopoliploides que derivan por hibridación 
entre especies muy cercanas. 

3. El cruce entre un individuo tetraploide, que produce gametos diploides, y un individuo 
diploide, que produce gametos haploides, generará un cigoto triploide (3n) que quizás 
alcance la madurez, pero que muy probablemente será estéril. 

4. La poliploidía es causa frecuente de aislamiento reproductivo entre la nueva especie 
poliploide y la especie parental que la engendró. Este parecer ser uno de los principales 
mecanismos de especiación en simpatría. 

Poliploidías





Poliploidías: 
~47% angiospermas (trigo, plátano, 
papa, algodón),
~95% helechos, lombriz de tierra, 
salamandra, planarias, polillas.



¿Cuáles son las consecuencias evolutivas de las 
inversiones cromosómicas

Las inversiones afectan a un fenómeno conocido como Ligamiento genético

El cambio regular en frecuencia de un alelo o de una inversión 
en un área geográfica se llama clina


