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Mutaciones
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Hugo De Vries (1902): Oenothera lamarckiana.

Individuos con una característica nueva que no estaba en sus antecesores.

→ Cambio en el factor (gen) que determinaba el carácter y que este cambio se

transmite a la progenie como cualquier otro carácter hereditario.

¿Cómo nació el término mutación?

Mutación

Mutantes

Mutación es una alteración o

cambio en la información

genética (genotipo) de un ser

vivo que se presenta

espontáneamente (o inducida),

y que se puede transmitir a la

descendencia.

Mutaciones

Génicas 

(puntuales)

Cromosómicas

(Estructura)
Genómicas o 

cariotípicas

(Número)

Esta clase� Deleción

� Duplicación

� Inversión

� Translocación

� Euploidía

�Aneuploidía

Mutaciones Genómicas

Euploidía:
Afecta al conjunto de cromosomas del genoma (set de cromosomas), aumentando el número

de juegos cromosómicos (poliploidía) o reduciéndolo a una sola serie (haploidía o

monoploidía).

Aneuploidía:
Afecta el número de cromosomas individualmente (1 par de cromosomas).

Down syndrome: Trisomy 21.
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Mutaciones Cromosómicas
Mutaciones génicas (puntuales):

Alteración de una base (o un número pequeño de bases adyacentes).

Cambio de base:

Tipos de mutaciones génicas

ATG ATG ATG ATG

↓

ATG ACG ATG ATG :    Transición

ATG AAG ATG ATG

ATG AGG ATG ATG
Transversión

Consecuencias de las mutaciones 

Consecuencias de las mutaciones 

UAU

↓

Tyr

AAU

↓

Asn

UAG

↓

Stop

UAA

↓

Stop

UAC

↓

Tyr

GAU

↓

Asp

CAU

↓

His
UCU

↓

Ser
UUU

↓

Phe

UGU

↓

Cys

Consecuencias de las mutaciones 

Mutaciones silenciosas:  AGG    →    CGG

Arg Arg

Mutaciones sentido errado “Missense”:

Conservativa: AAA     →     AGA

Lys Arg

(básico)       (básico)

No Conservativa: UUA     →    UCA 

Leu Ser

(hidrofóbico)  (polar)

(mismo aa)

(otro aa)Muta
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Consecuencias de las mutaciones 

Mutaciones sin sentido “Nonsense”: CAG    →    UAG

Gln Stop

Consecuencias de las mutaciones 

Mutaciones “Frameshift” (cambio en el marco de lectura):

Adición:  AAG ACT CCT…    →    AAG AGC TCC T…

Deleción: AAG ACT CCT…    →    AAA CTC CT…

Mutaciones “Frameshift” 

(cambio en el marco de lectura):
Mutaciones supresoras

Intragénicas Intergénicas

Mutaciones supresoras: Intragénica Mutaciones supresoras: Intergénica
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Causas de las mutaciones

Espontáneas

Inducidas 

(mutágeno físico o químico)

Mutaciones espontáneas o inducidas

Mutaciones espontáneas

Luria y Delbrück (1943) “test de la fluctuación”:

20 cultivos independientes de E. coli → plaqueo en presencia de fago T1:

Variación en el número de colonias resistentes  a T1 en los 

distintos cultivos.

20 muestras de 1 cultivo de E. coli → plaqueo en presencia de fago T1:

Número similar de colonias resistentes a T1 en las distintas 

muestras.

Con cierta frecuencia aparecían bacterias resistentes al fago T1:

¿Fago T1 induce un cambio fisiológico que produce la resistencia? o ¿La resistencia en 

las bacterias se produce de forma aleatoria?

Mutaciones espontáneas

Si T1 induce un cambio fisiológico: No debiera existir una alta variación de resistencia en 

los distintos cultivos.

Demostración de la existencia de mutantes en la población antes de 

la selección (presencia de fago T1). Joshua y Esther  Lederberg (1952).
Mutaciones espontáneas:

• Errores en la replicación

• Tautómeros

•“Balanceo”

• Deslizamiento de la hebra de DNA

• Cambios químicos espontáneos

• Depurinación

• Desaminación
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Tautomerismo de las bases nitrogenadas.

Tautómeros: isómeros que se diferencian sólo en la posición de sus átomos. 

Tautomerismo de las bases nitrogenadas.

“Balanceo” por flexibilidad en la estructura del DNA.
Deslizamiento de la hebra de DNA.

Depurinización y Desaminación: Mutaciones inducidas:

• Físicos (radiación):

• Radiación ionizante (Rayos X y gamma)

• UV

• Químicos:

• Análogos de Base

• Agentes modificadores de base:

• Alquilantes

• Deaminación

• Hydroxylamina

• Reacciones oxidativas

• Agentes Intercalantes
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Radiación: 

Alteran la estructura DNA

Sistema de reparación SOS

Fotodímeros:

Análogos de base 
Químicos con estructura similar a una base estándar de DNA.

5-BU ≈ T →    5BU --- A

5BU* --- G

Análogos de base

Análogos de base

2-AP ≈ A  →    2AP --- T

2AP* --- C

Agentes alquilantes: químicos que donan un grupo alquilo.

EMS: etilmetanosulfonato (-etil)

NTG: nitrosoguanidine (-metil)

-CH3 = metilo

-CH2CH3 = etiloMuta
cio
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Modificadores de base: Sitios AP:

Rompe la unión entre el azúcar y la base 

(purinica)

Reacciones oxidativas:

O2 + e- → O2
- : Superóxido

O2 + e- + 2H+ → H2O2 : Peróxido de hidrógeno

H2O2 + e
- + H+ → H2O + OH∙ : Radical hidroxilo

OH∙ + e- + H+ → H2O

Agentes intercalantes:

InDel

Algunos casos de mutaciones  en humanos:

Síndrome X-frágil: retraso mental.

1 cada 1500 hombres y 1 cada 2500 mujeres

(CGG)n : se transcribe, pero no se traduce

Gen FMR-1: Muta
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Enfermedad de Huntington: trastorno 

genético hereditario, trastorno 

neuropsiquiátrico. Degeneración 

neuronal constante y progresiva.

Gen de la huntingtina: expansión de 

repeticiones del trinucleótido CAG

(Gln).

Bibliografía Recomendada:

Klug W. S., Cummings M. R., Spencer C. A., Palladino M. A. (2009)

Concepts of Genetics. Ninth Edition. Pearson/Benjamin Cummings, Inc.

Griffiths A. J., Wessler S. R., lewontin R. C., Carroll S. B. (2008) Introduction

to Genetics Analysis. 9 TH edition. W. H. Freeman and Company, New York.

Pierce B. A. (2008) Genetics. A conceptual Approach. Third Edition. W. H.

Freeman and Company, New York.

Tamarin R. (2001) Principles of Genetics. Seventh Edition. The McGraw-Hill

Companies.

Muta
cio

ne
s 2

01
0


