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12 — GENETICA MOLECULAR I
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Segun cantidad de material genético afectado

MUTACIONES

Alteraciones permanentes del material genético de una célula.

-Los cambios en el ADN pueden ser espontaneos o inducidos por agentes mutagénicos, fisicos o
quimicos.

-Existen mecanismos de reparacién del ADN que corrigen errores en la replicacion o los producidos
por agentes externos.

-SOMATICAS: En células somaticas, no reproductoras = transmitidas a las originadas por mitosis.

-GERMINALES: En células reproductoras, durante la gametogénesis > heredables por la descendencia.

-PUNTUALES O GENICAS: Alteracion en un solo gen, uno o unos pocos pares de nucleétidos (bases).

Transicion: Del mismo tipo (purica - pirimidinica)
-Sustitucién: Cambio de una base por otra. U
Transversion: Purica <= Pirimidinica

‘Delecion y adicién: n® no miultiplo de 3 > cambio en la pauta de lectura de todos los codones.

-CROMOSOMICAS: Alteracion de la estructura de un cromosoma en mas de un gen.

‘Delecion: Pérdida de un fragmento.

‘Duplicacion: Repeticion. @ECER-EER

‘Inversién: Cambio de sentido @E[COE-EED

‘Insercién: De un fragmento de un cromosoma en otro. @EER-EED CEFR-CED

‘Translocacién: Un segmento cambia de posicion en su cromosoma o

dos intercambian fragmentos.
(AIBICIDIERCEIC]H) Trangiocscisn (LB IEIOCRT)

reciproca

-GENOMICAS O NUMERICAS: Alteracién del nimero de cromosomas, del
cariotipo. —— @EB-EEIED

Transle<acion

no reciproca

-Aneuploidias: Algun cromosoma de méas o de menos. (ransposician)
Trisomia: Un cromosoma de mas. Sindrome de Down (trisomia del par 21).
Monosomia: Un cromosoma de menos. Sindrome de Turner (monosomia XO).
Nulisomia: Falta un par de homoélogos. Letal en diploides.

‘Euploidias: Juegos cromosémicos completos de mas o de menos.
Monoploidia: Un solo juego cromosémico.
Poliploidia: Uno o varios juegos cromosémicos de mas.
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IMPORTANCIA DE LA VARIABILIDAD GENETICA

FUENTES DE LA VARIABILIDAD GENETICA

‘Mutaciones.

meiosis
‘Recombinacién genetlca/
-Segregacion de los cromosomas homélogos al azar.

-La reproduccion sexual produce asi variabilidad.
-La variabilidad genética favorece la supervivencia de una poblacién.

-Las principales fuentes de variabilidad genética son las mutaciones y la recombinacién genética y
segregacion al azar de los cromosomas homélogos que se dan en la meiosis, que aumentan la
diversidad genética de los individuos dentro de las poblaciones, diversidad sobre Ia que puede actuar
la seleccion natural, principal mecanismo generador de evolucién, de cambio en los organismos.

REGULACION DE LA EXPRESION GENICA

-Hay mecanismos que regulan la expresion de los genes para que solo tenga lugar cuando se necesite.

-EN PROCARIOTAS: Modelo del operdn lactosa. T

-Genes estructurales: Codifican enzimas para metabolizar la | JEE1 PO ez [ ey | s
lactosa. | — P
ARN polimerasa |
‘Promotor: Zona de unién de la ARN-polimerasa. pRNm

‘Operador: Zona de unién de una proteina reguladora que
bloquea el promotor. PN

-Gen regulador: Codifica la proteina reguladora.

-Sin_lactosa presente: La proteina reguladora se une al | .. mmm 1 e
operador - bloquea al promotor = no hay transcripcion | /
> no se sintetizan los enzimas para metabolizar una | “~—" : |
lactosa que no esta disponible. A

Con_lactosa presente: La lactosa se une a la proteina | =~
reguladora = cambio conformacional = no se une al
operador = promotor libre > ARN-polimerasa comienza
la transcripcion de los genes estructurales = enzimas que permiten metabolizar la lactosa
disponible.

-EN EUCARIOTAS: Regulacién a varios niveles.
-Condensacioén de la cromatina: Eucromatina permite la transcripcién. Heterocromatina contiene genes
inactivados en la diferenciacion celular.
-Transcripcién: Factores de transcripcién la activan o inactivan.
‘Maduraciéon del ARNm: Se regula el procesamiento del transcrito primario.




