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Tema 15. Mutacion y evolucion

e Mutacion. Importancia evolutiva
» Tipos de mutaciones

» Agentes mutagenos

» Efectos de las mutaciones

» Evidencias evolutivas

» Teorias evolutivas

» Cambios en las poblaciones que conllevan
evolucion

2 Mutaciones

\
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Mutacion

Modificacion en la secuencia del ADN.
e Tras la autocorreccion de errores

* Genera variabilidad genética

* Frecuencia muy baja

e No siempre van a ser efectivas

Mutaciones 3




Clasificacion por cantidad ADN

e Genica o puntual: Cambio a nivel de un gen

e Cromosomica : Afecta a todo un cromosoma

e GenOmica : Afecta al nimero de cromosomas

Mutaciones




Mutaciones génicas: dos posibilidades

Sustitucion Corrimiento

de nucleétidos (20 %)

e

en el orden de lectura (80 %)

-

eTransicién e insercion o adicion de nucleotidos
*Transversion e delecion o eliminacion de nucleétidos
Mutaciones




Mutaciones génicas: sustitucion

FA=C * - A=T-] % -G=C*
-C=G- - C=G- -C=G-

~T=A- > - T=A~ - T=2—

/ -G=CH -G=C- -G=C—
- A=T-] %

-C=G- Nuevas cadenas
-T=A-

A= (G- * ~A=T- * ~-C=G*
_GEC—

-C=G- | C=G- Cc=G-

| T=A- —»  |Fr=a- - T=A~

- G=C- -G=C -G=C-

Nuevas cadenas

6 Mutaciones




Mutaciones génicas por sustitucion

e Sustituciéon de nucleétidos (20 %)

e transicion
Cambio del mismo tipo de base ...... AT por GC

e transversion
Cambio por base de distinto tipo...... AT por CG

Mutaciones 3
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Ejemplo de sustitucion

5l

ADN original

3'

[~
—
— <
— <
— <
—

i

[~ 4D

— <0

| 3

SI

ADN mutado

3l

T4
— -
— <
- <

— <C

|
T

I
T

T
G C

Mutaciones




Ejemplo de sustitucion Il

SI

ADN original

3'

G
==
B
L

—
—

=Y

—
_Innnl

<

5'

ADN mutado

3'

)
B
— <L
T

Mutacionoc
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Un ejemplo: la anemia falciforme

HbS Globina f3

Anemia falciforme Glébulos rojos normales

a.ac 6: Acido glutamico por valina

10 Mutaciones

-
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Mutaciones génicas: corrimiento

ADN original

ADN mutado

Mutaciones

\Z_
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Efectos de mutaciones génicas

sustituciones

corrimiento

1 triplete

Efecto menor/ sin efecto

Mutaciones

varios tripletes

Efecto grave/

salvo compensacion
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Efecto de una mutacion génica

Segun la situacion en el gen:

I 0110 o) ¢ DO S
e Exon:
e 32 base nitrogenada del triplete......... S
*12 0 22 base:
Se produce un aminoacido similar............ S
*No es similar:
A.ac situado en zona no activa.............S
A.ac situado en zona activa................ E

S: mutacion silenciosa, E: mutacidn efectiva

Mutaciones




Los minions

équé mutaciones presentan los minions?

@ Mutaciones




Los minions

2. Ojo, crom 11, gen Pax6, desarrollo
del ojo

3. Lenguaje, crom 7, gen FoxP2

1. Hidrocondroplasia,
crom 4, gen N540K, factor
de crecimiento de
fibroblastos

@ Mutaciones
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Mutaciones cromosomicas

Delecion

ABCDE J“FEGH /]—(A B C EJHGH |
Duplicacion

ABCDE /JFGH |—ABCBCDEJ/FGH |

Inversion pericéntrica

ABCDE |J“HGH |—(ABCFE /D GH

Inversion paracéntrica

ABCDE |J“HGH |—(ADCBE |/“HGH

16 Mutaciones
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Mutaciones cromosomicas

Translocacion reciproca

LABCDE

o

E G

M NOPQe

Translocacion robertsoniana o Fusion

R

ABCDE|<o|lF
MNOPOQ<|R
Mutaciones

FGH

ND




Un ejemplo: Cri du chat (delecion n2 5)

Microcefalia (cabeza pequeiia)
Desarrollo retrasado

* Problemas de lenguaje

. icanthic fol
e Problemas de comportamiento i ef

18 Mutaciones brazo corto del cromosoma 5 (5p15)
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Otro ejemplo: Personas sin miedo

e Mutacion: delecion 1g21

Hipotalamo
Glandula Pitutitaria

Amigdala Hipocampo

.

Enfermedad de Urbach-Wiethe afecta a la piel y
mucosas y a veces produce calcificaciones en la
amigdala

Mutaciones
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Efecto mutaciones cromosomicas

Cantidad de genes

delecion _
deletéreo

duplicacion

Inversion

translocacion

no fértil
anomalias

Mutaciones

/
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-

Importancia evolutiva

delecion apenas

grande

Ej. hemofilia

fusion grande

Mutaciones

Ej. Cromosoma 2
humano




Diferencias monos-humanos
Monos antropomorfos
2n = 48 (24 pares) 2n= 46 (23 pares) >

la fusion de 2 cromosomas | mmp | cromosoma n° 2

n? 4 humano reorganizaciones

7~

otras diferencias : — n? 9 es mas grande

AN

n? 12 un poco mas corto

22 Mutaciones
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Superhéroes genéticos (stephen crohn)

e una mutacion les hace inmunes a alguna
enfermedad.

* 500.000 muestras de donadores anonimos

@ Mutaciones




Mutaciones genomicas

Aneuploidias

Euploidias

m Monosomias

m Trisomias

Mutaciones

m N2 de juegos
» Monoploide
mTriploide
» Tetraploide

B Origen
» Autopoliploide
» Alopoliploide




Origen euploidia

Parent Species Zygote

@ —

” \\ Meiotic error e ”////\\
2n=6 T I/\\ - 4n =12

Diploid Tetraploid

Unreduced
gametes

Mutaciones




Euploidia en vegetales

n=9

Gametes

n=9

Raphanus
2n=18

Parents X

Sterile F4 hybrid
n+n=9+9
(2n) =(18)

Brassica _
2n=18 Raphanobrassica
Fertile amphidiploid
2n+2n=18 + 18

(4n) = (36)

@ Mutaciones




Mutaciones /

Known Paleopolyploidy in Eukaryotes \

[— Eudicot 11 Marocot ] I-Magnoliid] IGynospermI
= g
= =g £ £3 - =
2 22,83 g g §2 %
5 g ggis el == 2% ¥
% L 582285 52 -§ 3
88 ESPSp 833 g = % 5% <
5 3§ 8LsEEE2 g2 $E23§E X3
X RS ¥IE 2% 23 £ 9 E 8 i%
§f ggfsssss 1} §ES88 i
£3 32388353 = -.=,§v~ e
& Fod 12 9)) | & H J ) | ‘)
>y .
Animal
@ lecpolypleidization event | Drosophito =
© speculated palcopolyploidization event 2
> Caenorhabditis 5
*Branch kength is NOT scaled with time & ¢ —
/ — Amphioxus
- » Petromyzontidae (lamprey)
X Fugu (pulferfish)
Cyprinidac (zebrafish)
Salmonidac {salmaon) =
Fungi z
/ Xenopus ifrog) E::
® <
Aves (chicken)
% § Mammatia (human)
g =
é o
&
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Ejemplo aneuploidia

I n o
(o0 1o o 4w

(C 1 i e o

1 ll “ ' . “

Trisomia 21 o sindrome de Down

28 Mutaciones




Origen aneuploidia: no disjuncion

Trisomia 21

sindrome de Down

(mongOIismO) Chromosome 21

Parents @
rd N ¥
Gametes @ @ @
Not viable
=g
0

Fertilisation

Offspring {Trisomy 21)

Mutaciones 3

/
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Causas del sindrome de Down

PROBABILITY OF GIVING BIRTH TO A BABY
WITH TRISOMY 21 BY WOMAN'S AGE

1casein

28

Tcase in

112

1 ~ lcasein
leasein lcasein 1SB€in 384

1528 1351 909




31

Sindrome de Down

Estatura baja

Frente alta, aplanada
Epicanto ojos

Palma mano: un solo pliegue
Planta pie: menos pliegues

Bajo coeficiente inteligencia (20-60)

single palmer 3
crease, short | widely separated
fifth finger that | first and second
curves inward toes and increased
skin creases

Copyright the Lucina Foundation, all rights reserved

Mutaciones
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Amniocentesis/analisis sangre

Amniocentesis

Ultrasound La amniocentesis permite detectar
Transducer anomalias cromosoémicas

Amniotic Fluid

Desde Nov 2013;

Fetus

Fiecania Analisis de sangre tras 12
Uterus semanas de embarazo

Ya no hace falta pruebas
invasivas

Mutaciones
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. 17 Hay entrecruzamientos en los
Aneuploidias 4

heterocomosomas en la meiosis en

Region (Homologous)

la region homologa

Y

Kinetochore
+
Centromere

Por error puede resultar afectado

Non Homlogous Regions: un fragmento deY que afecte al

Do not pair up in meiosis

gen TDF: testis determining factor,

que controla sexo gonadico

Mutaciones
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Genotipo Enfermedad

Trisomia 21  Sindrome de Down

XXY Sindrome
Trisomia Klinefelter

XXX Trisomia Triple X
XYY Trisomia Duplo Y

X0 )

~ Sindrome de Turner

Monosomia

XY Hembra XY

XX Macho XX

Sexo

vV, M

Aneuploidias

. . Frecuencia
Situacion ..
(nacimientos)
retraso mental
malformacion
estéril 1/750 varones
fértil 1/1000
fértil 1/2000
estéril 1 /5000
estéril 1/100.000
estéril 1/20.000




Copyright © The McGraw-Hill Companies, Inc. Permission required for reproduction or display.

Chromosomal Sex and the
Development of Embryonic Gonads

@@

Sperm Ovum Ovum Sperm

ngote Zygote
> Indifferent <
gonads

Testes Ovaries

(Follicles do not develop

Semimferous Interstmal MDGLIvC rines o)

\—tub-ujg-s_v—cﬁui—d
Develop in early embryo (in humans)

Mutaciones




Agentes mutagenos

* Endbégenos

e Residuos reactivos: radicales libres

e Transposones
» Exdgenos
e Fisicos: radiaciones

e Quimicos: andlogos de bases, modificadores, etc...

e Biologicos: virus

Mutaciones
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Transposones

e Secuencias de genes saltarines TP, ~

R G ™

L, _ L Barbara McClintock. 1983
e Efecto: delecion/copia vs adicion

e Factor muy importante:

e Reestructura la organizacion del cromosoma

hospedador.

e Puede alterar la expresion de un gen, bien

inactivandolo, bien sobre-expresandolo.

Mutaciones




e
Agentes

Tipo de agente Agente

. Rayos ionizantes (rayos X
Fisico y (ray )

Radiacion radiactiva
(particulas ay B)

Rayos no ionizantes
(ultravioletas)

Quimico Analogos de bases

Modificadores de bases

Intercalantes en el ADN

Otras: amianto, dioxinas, etc.

Mutacion

Se rompe cadena ADN

Se rompe cadena ADN

Dimero de pirimidina
Puntual
Puntual: sustituciones

Corrimiento de
secuencias

Somatica puntual,
tumor cancerigeno
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Amianto

e Cancer comprobados: Desde 1935 se sabe la relacion
entre asbesto (amianto) y cancer de pulmon

Mutaciones




Ahumado asados

T
s '4

\/ "/‘L_“:‘“;‘. ' I"L;‘.. ; ~-‘A-/ ot ,
Evitar alimentos chamuscados. Comer solo ocasionalmente carne hecha a
la barbacoa, asi como alimentos curados o ahumados.

Hay riesgo de cancer de estdmago y colo-rectal
Los alimentos ahumados contienen hidrocarburos policiclicos aromaticos
gue son carcinogénicos. Se recomienda menos de 20 g. al dia

Mutaciones




.

OMS
Carnes
cancerigenas

Carne rojas 2 A

Carne procesada 1

Mutaciones

A Rough Guide to
IARC CARCINOGEN CLASSIFICATIONS

The International Agency for Research on Cancer (IARC) classifies substances to show whether they are suspected to cause
cancer or not. It places substances into one of five categories depending on the strength of evidence for their carcinogenicity.

[ crour M WHAT DOES IT MEAN? WHAT DOES IT INCLUDE?

CARCINOGENIC
. T 000

Sufficient evidence in humans. Smoking, exposure to solar radiation,
Causal relationship established. alcoholic beverages and processed meats.

PROBABLY CARCINOGENIC
TO HUMANS

2 A Limited evidence in humans. Emissions from high temp. frying, steroids,
Sufficient evidence in animals. exposures working in hairdressing, red meat.

POSSIBLY CARCINOGENIC
GhLP C0d

2B Limited evidence in humans. Coffee, gasoline & gasoline engine exhaust,
Insufficient evidence in animals. welding fumes, pickled vegetables.

Inadequate evidence in humans. Tea, static magnetic fields, fluorescent
Inadequate evidence in animals. lighting, polyethene.

PROBABLY NOT ONLY 1 CHEMICAL EVER PLAGED IN THIS
GROUP CARCINOGENIC GROUP, OF ALL SUBSTANGES ASSESSED
4 Evidence suggests no Caprolactam, which is used in the

CARCINOGENICITY
NOT CLASSIFIABLE

carcinogenicity in humans/animals manufacture of synthetic fibres.

THE IARC'S INDEX ONLY TELLS US HOW STRONG THE EVIDENCE IS THAT SOMETHING CAUSES CANCER.
SUBSTANCES IN THE SAME CATEGORY CAN DIFFER VASTLY IN HOW MUCH THEY INCREASE CANCER RISK.

© COMPOUND INTEREST 2015 - WWW.COMPOUNDCHEM.COM | @ COMPOUNDCHEM @ 0 e e
Shared under a Creative Commens Attribution-NonCommercial-NoDerivatives licence.

BY NC ND




Contaminacion atmosférica

Cielo de Madrid

La contaminacion atmosférica produce cancer de pulmon
En Espana unas 30.000 muertes prematuras/aio

Mutaciones




4 N

Tasa
humanos: 10>

Efecto de la mutacion efectiva génica

Segun el tipo de célula :
e Germinal
e Somatica

e Sise produce en el desarrollo del individuo:
mosaicismo

e Segun el dafo:
e Silenciosas
e Neutras
e Compatibles: albinismo
e Teratogénicas: malformaciones
e Carcinégenas
Letales

e Beneficiosas

43 Mutaciones




Mutacion y evolucion

»"“En biologia nada tiene sentido si no es a la luz de la
evolucion” Dobzhansky

»La evolucion se considera un hecho historico.
»Ningun cientifico niega la evolucion, s6lo debaten como

se ha producido.

a4
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EVIDENCIAS A FAVOR DE LA EVOLUCION

paleontoldgicas

Registro fosil: Se puede

reconstruir el proceso
evolutivo con formas

intermedias.

45
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1.25m
Pliohippus

¢
1.0m
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Evidencias biogeograficas

Biogeografia y tectdnica

e Palmas [Endémicas] de placas

Falms
Family Arecaceae

Vicisitudes historicas y condiciones ecoldgicas

@ Mutaciones




moleculares

Cnidaria Platy- Mermatoda Mollusca  Annelida arthropoda Echino- Chordata
hel i nthes dermata

Analisis de proteinas y acidos nucleicos

47




anatomia comparada

Human Cat Bat

Copyright @ Pearsen Education, Ine., publishing as Benjamin Cummings.

Homologia del quiridio: todos los mamiferos tienen semejanza en
el esqueleto de sus extremidades. (Hombre, delfin, murciélago,..)
Indica una radiacidén adaptativa

48




‘ I@ Brine shrimp Millipede ““””“M!l!
Modelo de
organizacion del M
Centipede
cuerpo At

7 rdlll@

et

Grasshopper

Radiacion
adaptativa
en

artropodos

Ant

@ Mutaciones




Convergencia evolutiva

e Organos analogos

@ Mutaciones
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-

embriologicos

Fish Salamander Tortoise Chick Hog Calf Rabbit

Los embriones de vertebrados son similares
Los embriones humanos presentan cola hasta la 62 semana

51

Human




Lamarck (1744-1829)

» Admitio la evolucion de las especies

e Los organismos cambian necesariamente.

e La funcion crea el 6rgano

(si un 6rgano se usa mucho se desarrolla y si no se atrofia)

* Los cambios adquiridos seran transmitidos a la descendencia
» Teoria de los caracteres adquiridos

52



¢ Por qué Lamarck no tenia razon?

g
N )

()

ADN (genes) proteina

» Diferencia genotipo = informacion de genes
fenotipo = genotipo + ambiente

53
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PACIFIC OCEAN
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DARWINISMO (Darwin y Wallace)

e Variabilidad genética

* Recursos limitados

» Capacidad reproductiva elevada del mas apto.

* Los caracteres de los supervivientes se

imponen en las poblaciones

55




Seleccion natural y adaptacion

e Para poder sobrevivir los seres vivos se adaptan al
medio.

e El procedimiento es diferente en el lamarkismo y
darwinismo

e Lamarck: El medio induce el cambio mas adecuado.
La evolucidn es teleologica, tendra un objetivo.

e Darwin: El medio “elige” o selecciona las opciones
mas ventajosas. La adaptacion no es voluntaria ni
inducida por el medio, es resultado de la seleccion.

56
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Las jirafas

théorie
de Lamarck

théorie
de Darwin

57
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Teorias de |la evolucion

Variation

Inhentance

Natural
selaction

@ Mutaciones




Neodarwinismo o teoria sintética

George G. Simpson
“Tempo y modo en evolucon”

Ernst Mayr

Theodosius Dobzhansky '
‘La gendélica y el ongen de las ’m&zwowﬁww
especies” unclad evois

Rechazo a la teoria de los L evokachd PR
caracteres adquindos, 2o lu‘"" IE'I
Lamarkismo La unidad en \ proceso para lograr
evolucon es la LS BEACKNES una nueva especie es
aportan variablidad largo.
poblacion y no el sobre la que actuala

Iduo. seleccion natural,
59
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Teoria sintética o neodarwinista (SET)

e Lavariabilidad se debe a las mutaciones y
recombinacion genetica. Actua la deriva geneética, etc.

* La unidad evolutiva es la poblacion, cambios en las
frecuencias génicas de la poblacion

* Pequenos cambios evolutivos conducen a la
evolucion de las especies

* La evolucion es gradual
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Peces ciclidos en dos lagos diferentes

Mutaciones

Julidochromis omatus

Tropheus brichardi

Bathybates ferox

Cyphotilapia
frontosa

Lobochilotes
lablatus

Melanochromis
auratus

Pseudotropheus
microstoma
I,

S _ ;.df;’ !“"Z&‘m‘ﬁ:ﬁ;‘ﬁf}“hv“_ 5

Ramphochromis
longiceps

Placidochromiﬁ
mil

™




Teoria sintética extendida (EES)

Seleccion natural no es la unica fuerza que dirige la evolucion

Developmental bias Developmental &I?sticm

: 4 “ A‘:_.,“

Niche construction




Poblacién en equilibrio

En una poblacion grande en equilibrio, en panmixia, si no

hay evolucion:

1. las frecuencias génicas y genotipicas se mantienen

constantes de generacion en generacion

2. las frecuencias genotipicas dependen de las frecuencias

génicas de la generacion anterior

(Ley de Hardy-Weinberg)

@ Mutaciones
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@ Mutaciones

Factores que implican cambios evolutivos

e Tamafio no grande: deriva genética
e Efecto cuello de botella

e Efecto fundador
* Hay mutaciones
e Hay migracion, flujo genético
e No hay panmixia

e Consanguineidad,

» Hay seleccion natural

https://www.youtube.com/watch?v=KWXQ8ouXgxY#t=19

™
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The end

e http://eweb.furman.edu/~wworthen/bio111/102
popgen.htm

http://magufos.com/21810/carta-abierta-a-los-minions

Mutaciones



http://eweb.furman.edu/~wworthen/bio111/102popgen.htm
http://eweb.furman.edu/~wworthen/bio111/102popgen.htm

