- Efecto de las mutaciones en genes estructurales. I. Substituciones

Los tipos de cambios que pueden ocurrir a nivel de un par de bases del DNA (mutaciones
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puntuales) se clasifican en substituciones (cambio de un par de bases por otro), deleciones cocadenat

(pérdida de un par de bases) e inserciones (adicion de un par de bases). A su vez, las

substituciones pueden ser de dos tipos atendiendo al tipo de base substituida en cada hebra:
transiciones si la substitucion es de base purica por base purica y pirimidinica por pirimidinica; N S N o
y transversiones si la substitucion es de base purica por base pirimidinica. Es obvio que el cadena - \\ /7' cadena -
efeqt_o de una_mutacic’)n depende de la funcién de la regiQn en que se produce (r«_egic')n Transversiones
codificante, regién_reguladora, etc.). En este apartado se analiza el efecto de las mutaciones

en regiones codificantes (genes estructurales). A partir del c6digo genético, y conocidos los _tadena~+

procesos de transcripcion y traduccion, es facil deducir los posibles efectos de cada uno de

estos cambios en el correspondiente polipéptido. En esta pagina se esquematizan esos efectos

para las substituciones. Los posibles efectos de las deleciones e inserciones se esquematizan

en otra pagina . RS
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En este esquema se indica
la secuencia de una parte
del alelo silvestre de un
gen (DNA), la secuencia
del segmento
correspondiente  de RNA
mensajero después de la
transcripcion (mMRNA) y la
secuencia de aminoacidos
que genera ese segmento
tras la traduccion
(polipéptido).

—= Algunas substituciones no tienen efecto en el polipéptido
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En este esquema se
indican dos mutaciones por
substitucion de un par de
bases  (transicion vy
transversién) que no tienen
efecto en el polipéptido.
Los nuevos codones
generados por las dos
mutaciones codifican los
mismos aminoécidos.
Estas  mutaciones se
denominan  "silenciosas".
Esta situacion es frecuente
en substituciones
correspondientes  a la
tercera base de muchos
codones.

— Algunas substituciones provocan un cambio en un aminoacido
transversion
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En este esquema se indica
un ejemplo de mutacién
por substitucion de un par
de bases (transversion)
que origina un cambio en
un aminoécido. Este tipo
de efecto pueden
producirlo  tanto las
transiciones como las
transversiones. En muchos
casos, el polipéptido
mutante puede mantener
su funcién normal. Muchas
variantes isoenzimaticas se
deben a cambios de este
tipo.

- Algunas substituciones originan un codén de terminacion
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En este esquema se indica
un ejemplo de mutacién
por substitucién de un par
de bases que conduce a la
aparicién de un codén de
terminacion. Este tipo de
efecto pueden producirlo
tanto las transiciones como
las transversiones. En la
mayor parte de los casos,
el cambio que originan
estas mutaciones en el
polipéptido es muy dréstico
y la  correspondiente
proteina no suele ser
funcional.
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