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El mimero de cromosomas en los organismos nn\
guarda relacion directa con el famafio o 1la

complejidad de los mismos. El genoma de un
organismo eucariota contiene +oda la
informacidon genaetica hereditaria codificada

dentro del ADH. Esta informacion se almacena en

el interior del micleo de cada céelula.




Esta informacion genetica es hereditaria,
que se transmite de padres a descendientes.
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Tambien se transmite de
hija.

madre a celula
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El material genetico hereditario que conforma
el genoma recibe el nombre de DMHA {acido
desoxirribonucleico? y se localiza en el muiacleo
celular.
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El ADMH en el micleo se puede encontrar en dos
estados. Cuando la célula se esta dividiendo,
se encuentra fuertemente enrollando formando
los Ccromosomas.
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Cuando la celula no se divide, el DHA se
encuentra mucho mas relajado u recibe el nombre
de cromatina.
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— /El genoma humano contiene 46 cCcromosomas. 22
~o~ pares de autosomas 4y un par de cCcromosomas
@ e sexuales. Los autosomas, Con informacion
°—_\;/ < genetica para el desarrollo y funcionamiento
— adecuado del cuerpo humano. %Y los cCcromosomas
® sexuales, que determinan el SexXo de una -?
\persuna.




Autosomas
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Los cCcromosomas normalmente se muestran
como un codigo establecido por convenlio
que recibe 21 nombre de cariotipo.
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o—o Los cCcromosomas sSse ordenan de mayor a menor

Autosomas
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\3;:\ tamafioc. Por ello, la pareja de cromosomas 1 es

— la mas grande y la pareja de cromosomas 22, la

~— mas pequefia. Los cromosomas sexuales aparecen en
0

la parte final del cariotipo.
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— Analizando el cariotipo de wun individuo sSe
~o~ pueden obserwvar anomalias numericas Yy
@ o) estructurales como esta trisomia del 21. E1
— cariotipo, cCon los Cromosomas numerados Y
— ordenados por parejas de homoaologos, tamatios y
°

forma, se denomina cariograma o idiograma. 1‘:.
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Las mujeres tienen dos cromosomas H O en sus
celulas, mientras qgue los hombres fienen un

Cromosoma X 4y un cromosoma Y.
La mayoria de los organismos sucariotas poseen

dos copias de cada cromosoma, procedentes de
cada uno de los progenitores.
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Por ejemplo,
1 procedente de
procedente
denominan
longitud

madre
padre.
homalogos

Estos
pPOoOrque

cada organismo ftendra un Ccromosoma
y un Ccromosoma 1
Cromosomas Sse

similares en
contienen los mismos genes en la
misma localirzacion (loci).
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Diploide (Zn)

e Una célula que contiene dos conjuntos de
’;0"\ cromosomas se dice que ftiene un nmmero de
\,/_ZQ/ diploide de cromosomas 4y recibe la notacion 2n.
= La letra "n® representa el ndmero de cromosomas

o’ que el organismo recibe de uno de los

progenitores. 13




Haploide N} Diploide {(Zn2)

Triploide (3Nl Tetraploide 4N

e La mavoria de los organismos son diploides,
’:OF\ pero hau algunos que tienen mas de dos
\%éﬂb conjuntos de cromosomas de cada progenitor y se

= denominan poliploides.

-9
°

14



)
1&‘1‘1 Tgf)'ll

Haploide <n2»

Cuando un dvulo y un espermatoroide se fusionan
s obtiene un mMmmero diploide de cromosomas.
Ahora 1 micleo celular contiene ADHN diploide
CZ&n).
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S1 se produce un cambio en la informacidn
genetica contenida en el ADH de las celulas, se
dice que se produce una mutacion genetica. Se
—~o pueden pruducir_ durante la dupl:i.caciﬁn del ADH
Q/E: o en los mecanismos de reparacion de errores.
-2 Tambien pueden deberse a fallos en el reparto
~— de los cromosomas durante la diwvision celular o
o, &a agentes mutagéenicos, como radiaciones. ) 1E
—9
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Heredable

Mutacion s2n gametos

Mutacion en celula Ho heredable

somatica

Para que la mutacidn s Transmita a la
descendencia (heredable), tiene gue oCcurrir en

los game tos {avulos Y espermatorzroides). 51
afecta a una céelula somatica, la mutacion de
ese individuo no se transmitira a la

descendencia.




Mutacion puntual: Cambio de base
Hormal

Sustitucion

N~—

,\'.—.' Mutacion geéenica o puntfual: afecta solo a 1la

.": secuencia de nucledtidos de un gen. S5e producen

=9 cambios en las bases nitrogenadas,

- sustituyaendose una POr otra, perdiendo O

‘e ganando alguna base nitrogenada, lo gue provoca

- cambios en la estructura del ADH. _'I_E-
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En biologia molecular, la transicion es la
sustitucitn de una purina por una purina o de
una pirimidina por una pirimidina.
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Por otro lado, 1la tTransversion es la

sustitucion de una purina por una pirimidina, o
viceversa.

Cabe destacar que las ftransiciones sSon mas

cComunes Y menos Propensas a Provocar
sustituciones de aminoacidos en las profteinas. :!{}




Mutacion puntual: Insercion de base

[ e ] = =
~ o~ Las mutaciones puntuales tambien pueden

® o producirse POr la insercion de uno n ] mas

—® nuclesgtidos en un segmento de ADHN. Una

~— insercion de un solo par de bases puede llevar

N a algo que denominamos un cambio en 2l marco de El
—e lectura.



Mutacion puntual: Insercion de base

tres en tres se desplara 4y esto puede hacer

variar la proteina completa.

La insercion puede ser mas grande, por ejemplo
de tres pares de bases, gy enfonces ya no
desestabilira la estructura ni cambia la fase

de lectura.




Mutacion puntual: Delecion de base
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e Las deleciones Tambieén ProvoCan mutaciones
’; o~ puntfuales POL la perdida de uno O mas

@) nucledtidos en un segmento de ADHN. Lo mas

= sorprendente es que la péerdida de un solo par

‘e’ de bases puede causar un defecto congéenito mas

o, grave que la perdida de un cromosoma entero. 23



Mutacion silenciosa

| Aminoacido

|
RRE &

Las mutaciones silenciosas provocan 21 cambio
de un nuclesdgtido en el ADH, pero mantienen 1

mismo aminoacido en la profteina sintetirxrada.
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Mutaciin missense

| ARNmM | Aminoacido

u U U

u.u

e Las mutaciones missense se caracterizan porque
’;\0’\ el tTriplete modifhcado codifhca Ppara un
LLe aminoacido diferente del que deberia. Esto
= puede provocar una alteracidon mas O menos grave
‘e’ en la funcion de 1la proteina segun =11
-, localirzacion e importancia. EE
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Mutacidin nonsense

B

u A G .

Por otro lado, las mutaciones nonsense o Sin )

sentido implican que el nuevo triplete que se
forma determina un codon STOP, es decir, una
sefial de fin de la cadena de aminoacidos. S5egln
donde quede truncada la proteina, sera capazrx de
preservar algo de funcidn o no.

o _terminemos™.

Regla mnemotecnica: "“"Ho tiene sentido gue 2/

ARNmM Aminoacido
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Mutacion por expansion de trinuclestidos

gemaguemae
_ £ 36 repeticiones

Proteina
huntingtina
Z@maugmEae
Proteina
huntingtina
antdmala
/L-EE- mutaciones por expansion de fr‘inucleﬁ‘l‘idns\
N muchas vercres no Se consideran mutaciones
’;°’\ puntuales. Se trata de repeticiones en serie de
9 < pequelfias secuencias de ADH (3 o 4 pares de
-~ bases), que pueden provocar que la proteina
‘o final no funcione correctamente 4y se produzrcan
R enfermedades. E?
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Aumen tan la probabilidad
de Supervivencia del
individuo
[ [ tTienen Consecuencias
evolutivas

Disminuyen la probabilidad
de Supervivencia del
individuo

9)

A

distintos fenotipos.
tener consecuencias
negativas segun su efecto.

La principal consecuencia de las mutaciones es
la aparicion de nuevos alelos que originaran
Y estos fenotipos pueden
beneficiosas, neutras n]
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Mutacidin cromosdmica

i H

Las mutaciones CcCromosdmicas consisten Eﬁ\
alteraciones en la secuencia de genes de un
CromosOoma . La delecion es la perdida de un
fragmento de un Cromosoma, mientras que la
duplicacion es la repetfticion del mismo. Por

oftro lado, la inversion es el cambio de sentido

de un fragmento en un Ccromosoma.

J
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Mutacidin cromosdmica

44

Cromatida del

=

Cromatida del

Cromatida del Cromatida del

cromosoma 20 cromosoma 20 cromosoma 20 cromosoma 4
translocada
Cromatida del Cromatida del Cromatida del Cromatida del
cromosoma 4 cromosoma 4 cromosoma 4 cromosoma 20
translocada

v g T T Ty
T—

Una translocacion s el cambio de posicion de
un segmento en un Cromosoma.

Una insercion es la adicion de un fragmento en
el cromosoma.
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Mutacion gendmica
Haploide i) Diploide (Z2n)

Triploide (3Nl Tetraploide 4N

Estas mutaciones afectan al mmero normal de
cromosomas de una especie. S5 suelen producir
pory un reparto desigual de cromosomas durante
la meiosis, algunos game tos quedan Con
cromosomas de mas vy otros con cromosomas de

menos . 3 1
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Mutacion gendmica
Diploide (Z2n)

Tetraploide 4N

Las euploidias afectan numerao de Juegos
completos de cromosomas. En caso de que aumente
el nimero normal de cromosomas, Se Cconocen Como
poliploidias. Por ejemplo, ftriploides (3N,
tetraploides CAdnd, etc. En animales SOon

incompatibles con la vida.

Haploide N}

Triploide (3Nl
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Autosomas
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Las aneuploidias son mutaciones que afectan
stlo al mmero de cromosomas de una pareja,
pero sin llegar al juego completo.

Como ejemplo, en este cariotipo vemos que
existen +tres copias del cromosoma 21, lo que
ocasiona el sindrome de Down.
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Mo disyuncicn Meiosis IXI
en Meiosis I
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Meiosis I Mo disyuncion
en Meiosis IX

W
ST

/LEE aneuploidias pueden producirse por una no

N

disyuncidn en la meiosis I, quedando dos
game tos disdmicos {Con dos cromatidas
homdlogas? Y dos game tos nulisaomicos {(sin
cromaticas?). Tambien pueden ser debidas a una

no disyuncion en la meiosis 1IXI, originando dos

gametos normales {con 1 sola cromatida?, Uﬁ)

gameto distmico y otro nulisomico.
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~o~ Las monosomias se producen cuando falta un
\\‘,ZQ/ cromosoma de wuna pareja de homologos (2n—-1).
p— Tienen efectos letales para sus portadores, la
? unica monosomia viable en los humanos es la del

cromosoma H, se llama Sindrome de Turner. 35
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R Una trisomia es la existencia de un cromosoma
’:0'\ extra en un organismo diploide. En lugar de un
gf{b par homdlogo de cromosomas, tiene un triplete
~ (2n+1). Puede afectar tanto a autosomas como a

o Cromosomas sexuales, siendo mas fTrecuentes y

menos graves en estos dltimos.
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