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Mutaciones



• La definición que dio De Vries (1901) de la
mutación era la de cualquier cambio
heredable en el material hereditario que no
se puede explicar mediante segregación o
recombinación.

• La definición de mutación a partir del
conocimiento de que el material hereditario
es el ADN y de la propuesta de la Doble Hélice
para explicar la estructura del material
hereditario (Watson y Crick,1953), sería que
una mutación es cualquier cambio en la
secuencia de nucleótidos del ADN.



La mutación es la fuente primaria de
variabilidad genética en las
poblaciones, mientras que la
recombinación al crear nuevas
combinaciones a partir de las
generadas por la mutación, es la
fuente secundaria de variabilidad
genética.



MUTACIÓN 
SOMÁTICA Y 
MUTACIÓN EN LA 
LÍNEA GERMINAL

• Mutación somática: afecta a las células somáticas del individuo. Como
consecuencia aparecen individuos mosaico que poseen dos líneas
celulares diferentes con distinto genotipo. Una vez que una célula sufre
una mutación, todas las células que derivan de ella por divisiones
mitóticas heredarán la mutación (herencia celular).

• Un individuo mosaico originado por una mutación somática posee un
grupo de células con un genotipo diferente al resto, cuanto antes se haya
dado la mutación en el desarrollo del individuo mayor será la proporción
de células con distinto genotipo. En el supuesto de que la mutación se
hubiera dado después de la primera división del cigoto (en estado de dos
células), la mitad de las células del individuo adulto tendrían un genotipo
y la otra mitad otro distinto. Las mutaciones que afectan solamente a las
células de la línea somática no se transmiten a la siguiente generación.





Mutaciones en la línea
germinal: afectan a las células
productoras de gametos
apareciendo gametos con
mutaciones. Estas mutaciones
se transmiten a la siguiente
generación y tienen un mayor
importancia desde el punto de
vista evolutivo.



Mutaciones en las líneas somáticas y germinales



NIVELES MUTACIONALES: 
Tipos de mutación según 
el mecanismo causal

Es una clasificación de las mutaciones basada en la
cantidad de material hereditario afectado por la
mutación:

• Mutación génica: mutación que afecta a un solo
gen.

• Mutación: cromosómica: mutación que afecta a
un segmento cromosómico que incluye varios
genes.

• Mutación genómica: mutación que afecta a
cromosomas completos (por exceso o por defecto)
o a juegos cromosómicos completos.







MUTACIONES 
GÉNICAS

• Sustituciones de bases: cambio o
sustitución de una base por otra en el ADN.

• Transiciones: La sustitución de una base
púrica por otra base púrica (A ⇔ G ), o
una base pirimidínica por otra base
pirimidínica (C⇔ T).

• Transversiones: sustitución de
una purina (dos anillos) por
una pirimidina (un anillo) o viceversa.

• Inserciones o adiciones y deleciones de
nucleótidos.





Es importante aclarar el concepto de mutación silenciosa, una mutación silenciosa es
cualquier alteración en la secuencia de nucleótidos del ADN que no produce cambio en
el fenotipo estudiado.

Imaginemos que la característica externa o fenotipo analizado es simplemente la función
de un enzima, es evidente que existen mutaciones en la secuencia de nucleótidos del
ADN que no producen cambios en la secuencia de aminoácidos, pero también hay
mutaciones en el ADN que producen cambios en la secuencia de aminoácidos que no
alteran la función del enzima analizado. Ambas tipos de mutaciones son silenciosas, ya
que ninguna altera la función del enzima.





MUTACIONES 
CROMOSÓMICAS 
ESTRUCTURALES

• Son alteraciones de la secuencia de genes dentro
de un cromosoma.

• Reordenamientos cromosómicos: implican
cambios en la estructura de los
cromosomas(duplicación, deleción, inversión , trasl
ocación y formación de cromosomas en anillo).





MUTACIONES 
GENÓMICAS 

O 
NUMÉRICAS

• Poliploidía: Es la mutación que consiste en el aumento
del número normal de “juegos de cromosomas” . Los seres
poliploides pueden ser autopoliploides, si todos los juegos
proceden de la misma especie, o alopoliploides, si proceden
de la hibridación, es decir, del cruce de dos especies
diferentes.

• Haploidía: Son las mutaciones que provocan una
disminución en el número de juegos de cromosomas.

• Aneuploidía: Son las mutaciones que afectan solo a un
número de ejemplares de un cromosoma o más, pero sin
llegar a afectar al juego completo. Las aneuploidías pueden
ser monosomías, trisomías, tetrasomías, etc, cuando en
lugar de dos ejemplares de cada tipo de cromosomas, que es
lo normal, hay o solo uno, o tres, o cuatro, etc.



Aneuploidía

La alteración en el número de cromosomas es
denominada aneuploidía. La aneuploidía se define como la pérdida o
ganancia de cromosomas completos en un individuo. Este fenómeno
puede ocurrir en cualquiera de los cromosomas autosómicos (del 1 al
22) o sexuales (X e Y).

La ganancia de un cromosoma completo en una célula es
denominada trisomía(2n+1), y en ese caso el cariotipo del individuo
estaría formado por 47 cromosomas. Probablemente la trisomía más
conocida sea el Síndrome de Down (trisomía del cromosoma 21). La
pérdida de un cromosoma es denominada monosomía(2n-1) y el
número de cromosomas de cada célula sería 45. La única monosomía
viable en los humanos es la del cromosoma X, que origina en los
individuos que la padecen el Síndrome de Turner.



Trisomía 21 
o Síndrome de Down 

que tienen 47 
cromosomas.

Trisomía 18 
o Síndrome de 

Edwards. También 
tienen 47 cromosomas.

Trisomía 13 
o Síndrome de Patau.

Monosomía X 
o Síndrome de Turner.

Trisomía sexual XXX 
o Síndrome del triple 

X.

Trisomía sexual XXY 
o Síndrome de 

Klinefelter.

Trisomía sexual XYY 
o Síndrome del doble 

Y.

Entre las aneuploidías podemos encontrar diferentes tipos de 
trastornos genéticos en humanos como pueden ser:







En las células somáticas hay un mecanismo que inactiva a todos los cromosomas X
menos uno, la ganancia o perdida de un cromosoma sexual en genoma diploide
altera el fenotipo normal, dando lugar a los síndromes de Klinefelter o de Turner,
respectivamente.



Síndrome de Klinefelter

• El síndrome de Klinefelter se considera la anomalía gonosómica más
común en los humanos. Los afectados presentan un cromosoma “X”
supernumerario lo que conduce a fallo testicular primario con infertilidad e
hipoandrogenismo. A pesar de la relativa frecuencia del padecimiento en
recién nacidos vivos, se estima que la mitad de los productos 47, XXY se
abortan de manera espontánea.

Síndrome de Turner

• El síndrome de Turner o Monosomía X es una enfermedad genética
caracterizada por presencia de un solo 'cromosoma X'. La falta de
cromosoma Y determina el sexo femenino de todos los individuos afectados,
y la ausencia de todo o parte del segundo cromosoma X determina la falta
de desarrollo de los caracteres sexuales primarios y secundarios. Esto
confiere a las mujeres que padecen el síndrome de Turner un aspecto infantil
e infertilidad de por vida.







MUTACIÓN ESPONTÁNEA 
E INDUCIDA

• Mutación espontánea: se produce de forma natural o normal en 
los individuos.

• Mutación inducida o exógena: se produce como consecuencia 
de la exposición a agentes mutagénicos químicos o físicos.



• Transposones
• virus

• Agentes 
alquilantes

• Radiación ionizante
• Rayos UV



ERRORES EN LA 
REPLICACIÓN

• La tautomería: las bases nitrogenadas se
encuentran habitualmente en su forma cetónica y
con menos frecuencia aparecen en su forma
tautomérica o enólica. Las formas tautoméricas o
enólicas de las bases nitrogenadas (A*, T*, G* y C*)
muestran relaciones de apareamiento distintas:
A*-C, T*-G, G*-T y C*-A.

• El cambio de la forma normal cetónica a la
forma enólica produce transiciones. Los errores en
el apareamiento incorrecto de las bases
nitrogenadas pueden ser detectados por la función
correctora de pruebas de la ADN polimerasa III.





• Las mutaciones de cambio de fase o pauta de lectura: se trata de
inserciones o deleciones de uno o muy pocos nucleótidos. Según un
modelo propuesto por Streisinger, estas mutaciones se producen
con frecuencia en regiones con secuencias repetidas. En las regiones
con secuencias repetidas, por ejemplo, AAAAAAAAAAA..., o por
ejemplo, ATATATATATATATAT...., durante la replicación se puede
producir el deslizamiento de una de las dos hélices (la hélice molde o
la de nueva síntesis) dando lugar a lo que se llama el "apareamiento
erróneo deslizado".

• El deslizamiento de la hélice de nueva síntesis da lugar a una
adición, mientras que el deslizamiento de la hélice molde origina
una deleción. En el gen lac I (gen estructural de la proteína
represora) de E. coli se han encontrado puntos calientes (regiones en
las que la mutación es muy frecuente) que coinciden con secuencias
repetidas: un ejemplo es el punto caliente CTGG CTGG CTGG.



Deleciones gen lac I



Mutaciones nucleares (autosómicas, ligadas al sexo) y mitocondriales



Enfermedades 
mitocondriales





El papel de las mutaciones en el cáncer

• Las mutaciones en los genes regulatorios claves (los supresores de tumor y
los protooncogenes) alteran el estado de las células y pueden causar el
crecimiento irregular visto en el cáncer. Para casi todos los tipos de cáncer
que se han estudiado hasta la fecha, parece que la transición de una célula
sana y normal a una célula cancerosa es una progresión por pasos que
requiere cambios genéticos en varios oncogenes y supresores de tumor
diferentes.

• Esta es la razón por la cual el cáncer es mucho más prevalente en
individuos de edades mayores. Para generar una célula cancerosa, una series
de mutaciones deben ocurrir en la misma célula. Ya que la probabilidad de
que cualquier gen sea mutado es muy baja, es razonable decir que la
probabilidad de varias mutaciones en la misma célula es aún más improbable.



• La mayoría de los tumores contienen
varios tipos de mutaciones cromosómicas.
Algunos tumores se asocian
con deleciones, inversiones o translocacion
es específicos. Las deleciones pueden
eliminar o inactivar los genes que
controlan el ciclo celular.

• Las inversiones y las translocaciones
pueden causar rupturas en los genes
supresores de tumores, fusionar genes que
producen proteínas cancerígenas o mover
genes a nuevas ubicaciones, donde quedan
bajo la influencia de diferentes secuencias
reguladoras.



Resumen de las enfermedades humanas a nivel 
genético 


