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Les mutacions

* Les mutacions: concepte i tipus.
* Les mutacions geniques.
* Les mutacions cromosomiques.



Les mutacions

Son alteracions a I’atzar del material genetic.

La major part de mutacions soOn recessives | queden
amagades.

Algunes poden arribar a ser letals per a l'individu.

Les mutacions sOn positives per a I'especie ja que aporten
variabilitat a la poblacid, sobre la qual actua la seleccio
natural, permetent I'evolucio de les especies.



Mutacions Drosophila melanogaster
(mosca del vinagre o de la fruita)
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Tipus de mutacions
segons la cel-lula afectada

Mutacions somatiques: Mutacions germinals:
 Es donen en cel-lules  Es donen en cel-lules
somatiques. reproductives.
e Afecten nomes a l'individu * Totes les cel-lules del
gue les presenta. descendent tindran la
mutacio.

* No tenen importancia des
del punt de vista evolutiu. e Faciliten I'evolucio de
I'especie.



Tipus de mutacions
segons l'origen de la mutacio

Mutacions naturals:
* Apareixen espontaniament.
* Taxa de mutacio en humans: 1 gen mutat / 50.000 gens.

Mutacions induides:

* Provocades artificialment per l'accio d'agents mutagens
(radiacions o substancies quimiques).



Tipus de mutacions
segons l'extensio del material genetic afectat

 Mutacions genigues o puntuals:
Alteracions de la sequencia de nucleotids d'un gen.

 Mutacions cromosomiques:

Alteracions de la sequencia de gens d'un cromosoma.

 Mutacions genomiques:
Alteracions del numero de cromosomes.



Mutacions geniques o puntuals

Alteracions en la seqiiencia de nucleotids d'un gen.

Es classifiquen en dos tipus:

* Mutacions per substitucio de bases

(constitueixen el 20% de les mutacions 5 ADN original 5
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ADN con mutacién génica
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Mutacions per substitucions de bases:

Son canvis d'un nucleotid per un altre.

— Transicions: canvi d’'una base purica per un altra purica (A,
G), canvi d’una base pirimidinica per una pirimidinica (T, C).

— Transversions: canvi d’'una bases pirimidinica per una
purica o a l'inreves.

‘ Cambios . . Cambios

{ Transiciones J posibles { Transversiones ] { ; ]
A—0
G——A

Purina Purina Purina Pirimidina

T——C
C——T

Pirimidina Pirimidina Pirimidina Purina
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Clases de mutaciones génicas: Transiciones y transversiones

-H:T_

—C=(G—

=} —

—hA=C— *
_C =G_
—T=A-

— o=

1) Transicion

2) Transversion

—A=T—* =G=C=*
=G ~C=G-
-T=A— ~T=A—
-G=C— FG=C

Muevas cadenas

—A=T-1* -C=G*
_C=G- ~C=G-
~T=A- -T=A+
-G=C— =G=C-

Muevas cadenas
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Consegiencies d'una substitucié de bases:

Alteracio d'un unic triplet.

* Sieltriplet alterat €s un triplet de STOP: aturada de la traduccio. Molt greu.
Proteina incompleta.

* Si el triplet alterat pertany al centre actiu d’'un enzim: Molt greu. L'enzim no
és funcional.

* Si el triplet alterat no és cap dels dos casos anteriors, no sol ser perjudicial:
es diu que la mutacio és neutra.

Consecuencias de una sustitucion

ADN ARNm Aminoécido Consecuencias

Original -A-C-A- | -U-G-U- Cys Ninguna, pues el codon
codifica el mismo

Mutado ACG- |U-GC- |Cys aminodcido.

Original -A-C-A- | -U-G-U- Cys Sustitucion de un
aminoacido por otro, pues

Mutado ACC- | UGG Trp el codon codifica un
aminoacido distinto.

Original -A-C-A- | -U-G-U- Cys Generacion de una seial
de stop.

Mutado A-C-T- | -U-G-A- Stop




Consecuencias de una sustitucion: Cambio de un aminoacido por otro.
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Consecuencias de una sustitucion: Generacion de una tripleta de stop.
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En alguns casos, un unic canvi en la sequencia d'aminoacids si pot provocar canvis importants
en el comportament global de la proteina.

DNA hemoglobina tipus salvatge DNA hemoglobina mutant
3’ 5’ 3’ 5’

S L?JHLTJ

a0 T

5’ 3 b 3

Hemoglobina normal Hemoglobina drepanocitica

Copyright @ 2005 Pearson Education, Inc. Publishing as Pearson Benjamin Cummings. All rights reserved.

En alguns individus , I'hnemoglobina té una valina en lloc d'un acid glutamic en la posicio 6 d'una cadena de 146 aminoacids. La
cadena lateral de la valina és molt diferent de la del glutamic El canvi provoca alteracions en I'hemoglobina i en els globuls rojos
que la contenen. Els globuls rojos adopten la forma de falg. Els individus pateixen anémia drepanocitica o anémia de cél-lules

falciformes, una malaltia greu de la sang.



L'anemia falciforme o drepanocitica

Es una malaltia molt greu de la sang.

El gen causant codifica per a una hemoglobina
anormal (hemoglobina S).

Els globuls rojos normals tenen forma de disc,
pero en els individus afectats, les molecules
d'hemoglobina tendeixen a cristal-litzar i deformar
les cel-lules que la contenen donant-li una forma
de falc caracteristica.

Els globuls rojos amb forma de falg tendeixen a
aglutinar-se i obstruir els vasos sanguinis produint
danys a diferents organs del cos. A mes, aquests
eritrocits tenen una vida meés curta que els
normals produint una anemia greu. Les persones
afectades moren prematurament.

aﬁlﬁhulurs rojos normales

Globula i'ﬂiﬂ ‘ P

B
Carte transversal de un

glébulo rojo

Los gidbiudos rojos

circulan ibremente

por el vaso sanguineo

0 Glsbulos rojos

anormales Las células %
en farma de falciformes
medialuna abstruyen
(células la circulaciin

falcifarmes) de la sangre

Corte transversal de una )
celula falciforme

Celulas falciformes
pegajosas

& La hemoglobina
anormal farma
fibras que
causan la forma
de medialuna
de las celulas )




Mutacions per perdua o insercio de nucleotids:
(0 mutacions per alteracio de la pauta de lectura)

— Delecions: perdua d'un nucleotid.
— Insercions: addicio d'un nucleotid.

Consequencies:

Modifiquen la pauta de lectura, és a dir provoquen una alteracio de
tots els triplets, des del punt on es produeix la mutacio cap
endavant. Molt greu.




Consecuencias de una adicion: Corrimiento en el orden de lectura.
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Mutaciones genicas

TIPO DE MUTACION CONSECUENCIAS
ADN L EAT CCeT i BGT  GAG L ACE ! TET GUTer
z ARNm CUA - CCA : GCA GUC - UGC AGA - ACA
SIN MUTACION Proteina “ley Pro  Ala  VvVal  Cys  Arg = Thr
Simil linglistico = dos - por ~ dos . son . mas - gue . uno
ADN " GAT - GGT @ CGT ' CGG : ACG = TCT : TGT
ARNm ' CUA ' CCA : GCA : GCC : UGC : AGA : ACA
S Proteina leu Po  Ala - Aa  Cys = Amg Thr
Simillingdistico = dos ~ por  dos = sen mas - que uno
ADN CGAT GGET CGT : CCG : ACG TCT TGT
_ ARNM " CUA ~CCA = GCA = GGC - UGC = AGA  ACA
TRANSVERSION Proteina :leu :Pro : Ala : Gly :Cys : Ag : Thr
Simillinguistico ~ dos por . dos . sin mas  que uno
ADN : GAT {GGT : CGT : TCA : GAC i GTC :TIG'T
: ARNmM : CUA CCA = GCA @ AGU CuUG CAG  AAC A
INSERCION Proteina - Leu Pro - Ala : Ser = Leu GlIn  Asn
Simil lingaistico . dos por  dos . 8sO nma - sqgu eun o
ADN ! GAT :OGT : GGT i GAG : ACY : CTF ! GF
ARNm . CUA - CCA @ GCA ‘| GUC : UGA @ GAA : CA
Proteina Leu  Pro Ala  Vval Stop
Simillinguistico ~ dos ~ por ~ dos  son

Font de la imatge sm editorial



Exemple mutacio genica: Albinisme
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Mutacions cromosomiques

Son les mutacions que provoguen canvis en
I'estructura interna dels cromosomes alterant el
numero o la localitzacio dels gens dels cromosomes
afectats.
Tipus:

— Delecio.

— Duplicacio.

— Inversio.
— Translocacio.




Les mutacions
cromosomiques

Delecio Duplicacio Inversio Translocacio




* Delecio: perdua d'un fragment del cromosoma.
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Conseqiiéncies d'una delecid

Depen de la zona implicada i dels gens afectats. Si el fragment
perdut conté molts gens, la mutacio pot ser molt greu i fins i tot letal.

Exemple: Sindrome “cri du chat” , delecié parcial del bra¢c curt del cromosoma 5. Produeix retard
mental greu, microcefalia, ulls molt separats, plor com el miau d’'un gat...
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http://www.psicodiagnosis.es/areaclinica/sindromesgeneticos/sindromecriduchatmaullidodegato/index.php
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Ejemplo de delecidn:
Cariotipo conuna
delecién en uno de
los cromosomas del

parT.
~— q11.23
! +— q21.2
Cromosoma 7 Cromosoma 7

normal con delecion
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* Duplicacio: repeticio d'un segment del cromosoma

A A
& g
Duplication of

BC segment C
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Normal Duplications

chromosome
A A !A
U o []8
C & G
D B] .
E 6 |Hi
14 | D D
G ? —=
— E
H —_— —
LE] F
G G
H H
Tandem Reverse
tandem

(a) Quan el segment duplicat es troba adjacent al
segment original es parla de duplicacié en
tandem. La duplicacid pot orientar-se en la mateixa
direccio que la sequéencia original o en direccio
inversa.

{b) Chromosome breakage can produce duplications

X rays break one
chromosome in two places

} Montandem duplication

g X rays break homologous
chromosome in one place



Consegqgiencies d'una duplicacio

Duplicacio del material genetic que gracies a mutacions
posteriors poden determinar I'aparicio de nous gens durant el
oroces evolutiu: importancia evolutiva.

Tan les delecions com les duplicacions suposen
un canvi en la quantitat de gens i1 poden tenir
efectes fenotipics importants, generalment
deleteris | molts cops mortals.




e |nversions: canvi de sentit d’'un fragment en el cromosoma.

a) Pericentric inversion b) Paracentric inversion
(includes centromere) (does not include centromere)
A A A A
B B "Bl a a
C C ar—|F—F
i % |
AL « o YR
E | a i _ » 4 E E
AL A ‘ CI?I Xy oy
F a P F
G G lcl G
Inversio Inversio — i i— | = |
pericéntrica paracéntrica H H H H



Consequeéncies de les inversions:

Normalment no comporten perjudicis a I'individu pero poden
afectar als descendents si durant la meiosi es produeix un
entrecreuament dins de la inversio ja que llavors els
gametes tindran manca de gens.

Efecte de les inversions durant la meiosi


https://www.youtube.com/watch?v=Aji1mrnspT0

Translocacions: canvi de posicio d'un segment del cromosoma.
Poden ser reciproques 0 no reciprogues.

a) Nonreciprocal b} MNonreciprocal c) Reciprocal interchromosomal
intrachromosomal interchromosomal translocation
translocation translocation
A A A M A M al | A
B D B N D N B B
' E al O E B G ) P
—_— - —_— —. — ——— —— — —
D E D P F C D P el |l
E B E 0 G O E Q Il (R
F C F R H P F (R E
G G G Q G F
H H H R H G
H

Peter 1. Russell. itfeneiics: Copyright £ Pearson Education, Inc., publishing as 1



Cromosoma 20
Cromosoma 20 translocado

- —>

Cromosoma 4
translocado

Cromosomad

La translocacio reciproca és la mes comuna. Es produeix un intercanvi
de segments entre dos cromosomes no homolegs.



Translocacio no reciproca o transposicio: tan sols hi ha un
trasllat d'un segment d’'un cromosoma a un altra posicio ja sigui del
mateix cromosoma o d'un altre, sense reciprocitat.




Consequencies de les translocacions:

No son perjudicials per a I'individu que les pateix ja que es
mantenen els gens en el genoma. Pero per a la
descendencia son perjudicials, ja que poden heretar un
cromosoma incomplet o amb duplicacions.



Transforma aquest fragment de DNA en mRNA

O @
J|IGIA|JA|G|IC|T|T|T|T|A|JA|C|IG|IC|IC|A|T|A|Y

— Consultant la clau genetica passa el mMRNA a proteina
— Suposa que es produeixen les mutacions seguents:
» 1 se substitueix per A. e Desapareix la base 2.
« S'afegeix una base T en el punt indicat amb una fletxa.
— Transforma els fragments de DNA que resulten de les diverses mu-

tacions en mRNA i aquest darrer en proteina. Descriu els efectes
de cada mutacio.
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