BIOLOGIA - GENOMA HUMANO Y EXPRESION GENICA

T21 - Variacion genética
Polimorfismos y mutaciones
Hoja de repaso rapido - variantes, alelos y efectos funcionales
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o Idea central

La variacién genética son diferencias en el ADN entre individuos. Explica
diversidad, puede ser normal y no equivale siempre a enfermedad.

@© Lectura: 15-20 min | [ Estudio: 0,8-1h

* No estudies "variacion” como sinbnimo de dafio: primero pregunta
frecuencia, localizacion y efecto.

o Vocabulario minimo

Concepto Qué significa Clave
Locus Posicién de un gen o secuencia Localizacién
Alelo Forma alternativa en un locus Dos por locus autosémico

Polimorfismo  Variante frecuente No implica enfermedad

Mutacién Cambio del material genético Neutra o patologica

o Tipos de locus
Monomoérfico Dimérfico

Una sola forma predominante en la
especie.

Dos variantes principales en la
poblacién.

Polimérfico Serie multialélica

Varias formas o alelos en un mismo Tres o mas alelos posibles; cada
locus. individuo solo porta dos.

[ * Ejemplo clasico de serie multialélica: sistema ABO.

o Polimorfismos genéticos

® Definicion clasica: variante presente en 1% de la poblacion
estudiada.

® |dea qtil: forman parte de la variabilidad normal de la especie humana.

® Herencia: se transmiten y pueden generar genotipos y fenotipos
diferentes.

® ABO: polimorfismo proteico funcional, no patolégico en condiciones
normales.

e Tipos de polimorfismo

Tipo Doénde / qué afecta Consecuencia

Heteromorfismo Heterocromatina extensa no Sin efecto funcional

expresada

Alelos producen proteinas funcionales = Fenotipo normal
distintas variable

Proteico

Detectable a nivel
molecular

Secuencia ADN

heredable

Intragénico o extragénico

variable no necesariamente patoldgico

° Mutacion: como interpretarla

[Cambio ADN ] - [Regién afectadaJ - [ Producto génicoJ -

Efecto clinico

* Polimorfismo y mutacion no son “normal” frente a “patologico”:
depende de frecuencia, localizacién y efecto.

a Segun célula y tamaiio

Criterio Tipo Clave
Célula Germinal

Célula Somatica

Tamano Grande

Tamano Pequeiia

Puede transmitirse a descendencia
Afecta a célula mutada y descendientes
Cromosoma completo o fragmentos amplios

Una o pocas bases del ADN

* Mutacién somatica temprana — mas territorio celular afectado —

posible mosaicismo.

e Cambios puntuales y efecto funcional

Cambio En qué consiste
Sustituciéon  Una base reemplaza a otra
Transicion Purina<purina o

pirimidina~pirimidina

Transversion = Purina=pirimidina

Delecién Pérdida de bases
Insercion Adicion de bases
Expansion Aumento de repeticiones

Riesgo
Silenciosa o no silenciosa

Mas frecuente

Menos frecuente

Puede cambiar pauta de
lectura

Puede cambiar pauta de
lectura

Asociada a algunas
enfermedades

[ J Insercién/delecién no multiplo de 3 — altera la pauta de lectura.

o Ideas clave para examen

o Locus = posicion; alelo =
variante en esa posicion.

o Mutacién germinal puede
heredarse; somaética no suele.

o Sustitucién: transicion o
transversion.

@ Errores frecuentes

Polimorfismo = variante
frecuente, no enfermedad.

Somatica precoz puede
generar mosaicismo.

o El efecto depende de dénde
ocurre y qué cambia.

X Polimorfismo # mutacion patolégica. Una variante frecuente puede
formar parte de la diversidad normal.

=<

mutada y a sus descendientes.

=<

>

Mutacion somatica # todo el organismo. Solo afecta a la célula

Germinal no significa “en cualquier célula”. Afecta a linea germinal
o precursores y puede heredarse.

Grande no siempre es puntual grave. Las consecuencias dependen

de tamano, regién y funcion alterada.
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