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MUTACIONES 

 

 

 Cambios en el material genético que se propagan a 

través de sucesivas generaciones tanto en células 

aisladas como en organismos complejos. 

De Vries, 1901 

 

AGENTES QUE CAUSAN DAÑO  GENÉTICO 

 

 

 Endógeno  

 Errores en la Replicación 

del DNA  

 Metabolismo Oxidativo 

 Deaminación de bases  

 Exógeno  

 Agentes Químicos  

 Agentes Físicos 

Mutágenos 

• Radiación UV, rayosX, gamma. 

 

• Sustancias químicas que reaccionan con o se 
unen al DNA 

 

• Sustancias químicas que al ser metabolizadas 
generan radicales de oxigeno que pueden 
dañar el DNA. 
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Errores en replicación: 1 cada 100,000 nucleotidos.  
6 billion pb (en cada célula diploide)  aprox. 120,000 errores cada vez 

que la célula se divide. 
 
 

Mutaciones génicas puntuales 

• Sustituciones 

 

• Deleciones 

 

• Inserciones 

Sustitución: daño 
oxidativo (8-oxoG) 

Inserción y deleción por falla en replicación 

Efecto de las mutaciones 
puntuales 

Código genético 
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Mutaciones en regiones reguladoras no 
codificantes 

• Recesividad.  
» En el heterocigoto, el alelo normal (no mutado) es suficiente 

para mantener la funcionalidad de la célula, por lo tanto no 
va a presentar la enfermedad. Se requiere que ambos alelos 
estén mutados (generalmente con ausencia o disminución 
en la función de la proteína) para que se genere la 
enfermedad. 

• Dominancia 
» Haploinsuficiencia. En el heterocigoto, el alelo normal (no 

mutado) no es suficiente para mantener la funcionalidad 
celular, por lo tanto, se manifiesta la enfermedad.  
 

» Dominante negativo. En el heterocigoto, la proteína 
codificada por el alelo mutado interfiere con la proteína 
codificada por el alelo normal (anula su función). Por lo 
tanto, se expresa la enfermedad. 

De la mutación al fenotipo…. 
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APC en adenoma poliposo (cancer de 
colon)‏ 

 

Mutaciones cromosómicas 

Placa metafásica normal 

Cortesía Prof. Ana Erazo, Tesista Magíster en Genética, Fac de Medicina, U. de Chile. 2013. 

Mutaciones cromosómicas Estructurales 

• Con variación en el número de genes: 

 
• Deleciones-Duplicaciones 

• Con variación en la disposición de los genes: 
                                                                                                            

•  Inversiones, Translocaciones  

Mutaciones estructurales 
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Amplificación de N-myc 

  

Inversiones 

 

Translocaciones 

Recíprocas 

Robertsonianas 

Balanceadas – No balanceadas 

Cromosoma Filadelfia en Leucemia 
mieloide crónica 

 

BCR-ABL is the oncogene responsible for the occurrence of CML . The hybrid 
protein has an increased protein kinase activity compared to ABL: 3BP1  



6 

Mutaciones cromosómicas numéricas 

• Poliploidía: Aumento del set completo de 
cromosomas. Múltiplos de 23. triploidía, 
tetraploidía… 

 

• Aneuploidía: Pérdida o ganancia de uno o más 
cromosomas 2n+1; 2n-1 

 
46,XX 

92,XXXX 
(tetraploidía) 

 

69, XXX 

Origen de poliploidías 

Aneuploidías 

 

Cariotipo? 
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The Fate of a Million Implanted Human Zigotes 

150.000 

Spontaneous abortions 

75.000 

Chromosome abnormalities 

1.000.000 

Conceptions 

850.000 

Live births 

833.000 

Children 

17.000 

Perinatal deaths 

5165 (0,6%) 

Chromosome abnormalities 
39.000 Trisomics 

(3510 Trisomy 21 

13.500 XO 

12.750 Triploids 

  4.500 Tetraploids 

  5.250 Others 

1849 Sex Chromosome 

aneuploids 

1427 Males 

  427 Females 

1183 Autosomal 

trisomics 

  1.041 Trisomy 21 

    100 Trisomy 18 

     42 Trisomy 13 

758 Balanced 

 Robertsonian 

 Translocations 

117 Inversions 

500 Ultrabalanced 

 Structural 

 Aberrations 
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Mutaciones: la base del cambio….. 

 


