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Definicion y clasificacion

® Una mutacion se define como cualquier
cambio en la secuencia del ADN de los
genomas nuclear o mitocodrial.




Mutacion somatica y mutacion
en la linea germinal

Mutacidon somatica:

Afecta a que afectan solamente a las células
somaticas

Aparecen individuos mosaico que poseen dos lineas
celulares diferentes con distinto genotipo. Las
mutaciones las células de la linea soméatica no se
transmiten a la siguiente generacion.

Mutaciones en la linea germinal:

Afectan a las células productoras de gametos
apareciendo, de este modo, gametos con
mutaciones.

Estas mutaciones se transmiten a la siguiente
generacion y tienen una mayor importancia desde el
punto de vista evolutivo.



Mutacion somatica y mutacion

en la linea germinal

Mutaciones: Somatica
y de Linea Germinal




No todas las mutaciones

tienen consecuenc
clinicas.

las

Algunos cambios en el ADN no tienen
ningun efecto fenotipico.

Una mutacion en un gen puede no tener

efecto, ya sea porque

el cambio no altera la

secuencia primaria de aminoacidos de un
polipéptido o porque, incluso si lo hace, el

cambilo resultante en
aminoacidos codificad

propiedades funciona

a secuencia de
0S no altera las
es de la proteina .



' Mutacion génica

Las mutaciones puntuales o genicas,
Incluyendo las sustituciones de pares de
bases, inserciones y deleciones, puede
originarse por cualquiera de los dos
mecanismos basicos:

Errores introducidos durante el proceso normal
de la replicacion del ADN

Falta de reparacion del ADN después de sufrir
algun dano.
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Causas de mutacion

Mutaciones espontaneas o naturales:

Son la base de la evolucion
Son causadas por fallas de replicacion del ADN

Mutaciones inducidas:
Causadas por danos enddgenos o exogenos

Endogenos:

Ataques por especies reactivas del oxigeno producidas a
partir de subproductos metabolicos normales.

Exogenos:
Agentes Radiacion ultravioleta, rayos X, rayos gamma, etc.
fisicos Hidrdlisis o disrupcion térmica.
Agente Algunas toxinas vegetales, formalina, acido borico, gas
m mostaza, etc.
Agentes Virus que se integran en el genoma.

Biologicos



Mutaciones naturales
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Mutaciones inducidas mediante
rayos X en mosca de la fruta
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Errores en la replicacion del
DNA

La mayor parte de los errores de
replicacion en el DNA son reparadas
por enzimas reparadoras de DNA.

| a replicacion es un proceso muy preciso realizado
por la DNA polimerasa y Unicamente en 1/10
millones de pares de bases lo cual realiza a una
velocidad de 50 pares de bases por segundo.

La tasa global de mutaciones es de 1010

Si el genoma humano contiene 6 x10° de pares de
bases.: un error de replicacion ocurre menos de 1
vez cada division celular.
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Reparacion del dano al DNA

Tanto las actividades metabolicas como
los factores ambientales, como los
rayos UV o la radiactividad, pueden
causar danos al ADN, provocando hasta
un millon de lesiones moleculares por
célula por dia

La velocidad de |la reparacion del ADN
depende de muchos factores, como el
tipo de célula, su edad, y el ambiente
extracelular



Reparacion del dano al DNA
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Reparacion del dano al DNA

Una céelula que haya acumulado una gran
cantidad de danos en el ADN, o que no pueda
reparar eficazmente los danos producidos en su
ADN, puede entrar en uno de tres estados
posibles:

Un estado irreversible de inactividad, llamado
senescencia

Suicidio celular, llamado apoptosis o muerte celular
programada

Carcinogéenesis



Reparacion del dano al DNA
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Mutaciones Somaticas
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Gametogeénesis y
mutageénesis. El
diagrama muestra
la diferencia en el
riesgo de
mutaciones en el
genomay los
genes en las
distintas etapas de
la gametogénesis
masculina y
femenina
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