a) ¢Qué diferencia existe entre una mutacion génicaggémica y cromosomica? Cite
dos ejemplos indicando el tipo de mutacién y si estfecta a las células somaticas o
a las germinales.

— Lasmutaciones génicastambién denominadgmintuales son las que afectan a la secuencia
de nucledtidos. Se pueden distinguir dos tipos d&aaones génicas:

e Por sustitucion de bases:suponen alrededor del 20% de las mutaciones génjica
consisten en el cambio de una base del acido dadbaxiucleico (ADN) por otra.
Distinguimos entre:

— Transicionessi se sustituye una base purica por otra purib&w una pirimidinica por
otra primidinica.
— Transversionessi la sustitucion es de una base purica porpiti@idinica, o viceversa.

e Por corrimiento en la pauta de lectura: pueden seinsercioneso deleccionescuando
consisten en la adicion o en la pérdida, respeugvde, de algun nucléotido en la molécula
de ADN.

— Las mutaciones cromosomicas también denominadasvariaciones cromosoémicas
estructurales afectan a un fragmento cromosémico que incluygosagenes y, por tanto,
algunas son detectables al microscopio graciagdaida de bandeo de cromosomas por
tinciones especificas. Las alteraciones en la aaén de los genes sobre el cromosoma se
producen por roturas durante la reproduccion dectdslas germinales, de modo que al
recomponerse los cromosomas rotos dan lugar a alisi;itos de los originales. Las
mutaciones cromosémicas pueden producipgg deleccion, inversion, duplicaciony
translocacionde fragmentos en los cromosomas.

— Lasmutacionesgenomicasafectan al nimero de cromosomas y son de varios:tip
« Euploidias: afectan al nUmero normal de dotaciones cromossniexisten dos tipos:

— Monoploidias existe un solo cromosoma de cada par (n). Eseacontrar individuos
diploides (2n) con monopolidias, aunque existealganos vegetales.

— Poliploidias: consisten en el aumento del nimero normal de fudgacromosomas o de
la dotacion cromosémica de cada especie (por eferdel2n a 4n).

« Aneuploidias afectan solo al nUmero de copias de un cromogomas, pero sin llegar al
juego completo. Los dos tipos mas frecuentes son:

—Trisomia los portadores poseen un cromosoma de mas.
—Monosomialos individuos carecen de un cromosoma de urgjgede homaologos.

— Lasmutaciones germinalesson las que afectan a los gametos. Estas se {tmasna la
descendencia y sobre ellas actuara la seleccignahdtn ejemplo de mutacion puntual de este
tipo es lahemofilia, enfermedad ligada al cromosoma X.

Las mutaciones somaticasen cambio, afectan a las células sométicas ytgmbo, también a
las que proceden de ellas por mitosis. Solo la® sifindividuo portador y no afectaran a su
descendencia, por lo que no juegan un papel imgeren la evolucién. Algunasanceresson
ejemplo de las mutaciones puntuales de esta ¢tasa.que una célula somética se transforme
en cancerosa y se origine un cancer, es necesaiaaumulacion de mutaciones en aquellos
genes implicados en los procesos de proliferacadumar. EI conocimiento de los genes cuyas
mutaciones dan origen al cancer ha sido posibleiagaal estudio de los mecanismos que
controlan la proliferacion de las células normaliestos genes se clasifican en tres categorias:



ProtooncogenesSon genes normales presentes en todas las aflidasstan implicados en
mecanismos de control del crecimiento y de la fan@cion celular. Frecuentemente se
encuentran reprimidos, es decir, no se expresamutacion puntual de uno solo de los dos
alelos es suficiente para alterar su funcion ysfi@marlos en oncogenes capaces de dar
origen a un cancer.

Genes supresores de tumoresSon de dos tipos: los que controlan negativaménte

proliferacion celular y los que estan implicadosl&mdiferenciacion celular. También se
suelen encontrar reprimidos. Es necesaria la ntutapuntual de sus dos alelos para
transformarse en oncogenes.

Genes de reparacion del ADN.Tienen como misién impedir la acumulacion de
mutaciones en el ADN y suelen estar activadosgédli que en los anteriores, para que se
transformen en oncogenes es necesaria la mutagismsddos alelos.



