TEMA . MUTACION E EVOLUCION.

MUTACION.

As mutacions son cambios ao azar no material xenético.

As mutaciéns poden ser beneficiosas, neutras (que non afectan a viabilidade ou reproduccién do
organismo) ou prexudiciais, pero as mutacidns non "intentan" proporcionar o que o organismo
"necesita". Neste sentido, as mutacions son aleatorias, se ocorre ou non unha mutacidn particular
non ten relacion coa sua utilidade.

CLASIFICACION.

Podemos clasificalas segundo diversos factores

-Segundo o tipo de célula que afecta:

- Mutacidns en células somaticas. Non se transmiten 4 descendencia, polo tanto, non son
relevantes para a evolucion, pero poden causar enfermidades como o cancro.

- Mutacions en células xerminais. Son as que se tefien importancia evolutiva, xa que poden
transmitirse & descendencia e crean variabilidade na especie.

-Segundo o material xenético afectado:

. Mutacions xénicas ou puntuais.
Alteracion na secuencia de nucledtidos.

-Segundo o tipo de alteracién poden ser:
- Substitucion. Cambio dunha base por outra. Provoca a alteracién dun Unico triplete.
As consecuencias destas mutacidns son variables.

Chamanse mutacions silenciosas

ADN — - TCA -[AGC|- Acs - | (fransicién)  cando producese un cambio no
Mutacion de sentido equivocado
9 ARNE—> - AcU NOERl- vec - ADN, e no correspondente
conddn do ARNm, pero, debido a
Proteina: - ser -| ser |- cys - , 4. L. ,
— que o codigo xenético é
ADN — - TcA -[AAC|- AcG - M_umié;_‘d ADN == - TCA - |ATC |- ACG - | (tramversién)  dayenerado, non se produce un
Sin sentido . .
ARNm — - AGU -[UUG|- UGC - ARNm— - AGU -|UAg| - v6c - cambio de aa e o cambio non
Proteina: - ser -| leu |- cys - Proteina: - ser -| stop afecta a funcién da proteina.
» Tamén inclUe as mutacions nas
ADN — - TCA -[GAC|- ACG - | (transicion) . ) i
Mutacién anénime gue hai cambios dalgun aa pero
ARhm— - AGU -y~ U6cC - non afecta & actividade proteica.
Proteine: - ser -~ - oy - Son un tipo de mutacions
neutras.

Tamén poden ser prexudiciais, se hai unha alteracién na secuencia aa da proteina que influird na sda
funcién bioléxica.Por exemplo cando afecta a un aa do centro activo dun encima, ou producese unha
mutacion sen sentido, que cambia un triplete que codifica un aa por un de terminacion.



Se a proteina afectada pola mutacién participa en procesos transcendentais a vida, a perda de
eficacia ou a sUa inactivacion provoca enfermidades e mesmo pode provocar a morte (mutacion
letal).

Porén, tamén pode ocorrer, ainda que con moi baixa probabilidade, que a proteina se vexa afectada
pola mutacion adquire novas propiedades ao realizar mellor a sua funcion (por exemplo, un encima
gue aumenta a suUa actividade catalitica). Son as mutacions son beneficiosas, xa que aumentan a
capacidade de supervivencia do individuo.

-Delecion ou insercions de nucledtidos. Producen un cambio na secuencia de lectura dos
tripletes e polo tanto as consecuencias soen ser graves.

Exemplos de mutacidns xénicas son:

3 ADN original s*
LB e Sy s ey s By e ey s Anemia falciforme , producese un cambio no
TACGTTACGAATG G CTTAAATA . , . .
oy ! 5 aminodcido 6 da cadea de hemoglobina Beta,
I I R S R Y [ e os glébulos vermellos adoptan forma de
A U G A AU GC,UUACGAAU U A U
“MaFGlnCysTLawATE LTy Albinismo. Non se fabrica melanina
3 ADN mutado L]

P P ! ] [ o |
AT CCTTAAAT

-Met-GIn-Leu-Leu-Arg-Asn-Leu-

° Mutacions cromosomicas: Afectan a secuencia de xenes dun cromosoma.
Segundo como se produzan hai varios tipos: delecion, duplicacién, inversidn e translocacion

m As delecions son normalmente
moi prexudiciais, xa que afectan
G[ﬂ[’?' a varios xenes. Por e>f<’emplo nos
== Irversidn humanos unha delecién no

|' * pericéntrca cromosoma 5 causa a sindrome
de criu du chat, que causa
microcefalia, retraso mental e
morte prematura.

+ * paracéntrica

ClD{ERF|GIH

® Translocacidn
* + no reciproca
{transposicsdn)
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As mutacidns cromosdmicas alteran o emparellamento de
cromosomas homdlogos na meiose, e poden ter
consecuencias negativas para a descendencia.

. Mutacions xenomicas: Cambios no nimero de cromosomas dun individuo.
Poden ser:
- Aneuploidias. Cromosomas de mais ou menos en un ou varios pares homadlogos (nulisomias
monosomias, trisomias, tetrasomias).

¥ % . Exemplos de aneuploidias na especie humana son:
Er jl )I i! Sindrome de Down. Trisomia do cromosoma 21.
Sindrome de Klinefelter (44+ XXY). Homes con
escaso desenvolvemento das génadas, ausencia de
espermatoxénese, discapacidade cognitiva leve.
Sindrome de Turner (44+ X). Mulleres con aspecto
it infantil, baixo crecemento e escaso

: desenvolvemento das mamas e xenitais externos.
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- Euploidias. Afecta o xogo completo de cromosomas (n).

Euploidia de una especie con 8 cromosomas en cuatro pareias. | As monoploidias xeradas por mutacién son moi raras,
iy s e pero as poliploidias, son frecuentes nas plantas e
/ i Ii /i !"i como producen plantas grandes adoitan ser mais
{ 1 % I/‘{ comuns en especies cun aproveitamento comercial,
\{ S AR asi o trigo actual é hexaploide.

Canatipo Cariatipo Cariobipa

1 2 = 1 2

1

e 4 3 4 3 4

Diploide 2n (normal) Triploide 3n Tetraploide 4n
La tautomeria
'Segundo d causa: Bases apareadas de manera incorrecta
o Mutacions Espontaneas:
"I' HiC
. .z . by (o]
- Erros na replicacion. Cambio de bases por ‘f" L y/\,/ \H..Ao
s . .y . N

tautomeria, inserciéns ou deleciéns. She. @, o N
Por exemplo, o grupo ceto (-C=0) da G pdédese o S

. .2 Forma imino rara N \'N © N
transformar no grupo enol (=C-OH) e na replicaciéon a G de la citosina (C*) Forma enol rara ;

Adenina de la timina (T*) i Guanina

coincide coa T, en lugar da C.



Lesions fortuitas: alteracion na estrutura do ADN

X o
HC._ A\ HyC /,‘\_N H cando non se esta replicando.Poden producirse
|: :J Desaminacion _ “ | rotura de enlaces con perda de bases;
N Yo N o desaminacions e dafios oxidativos que alteran o
apareamento de bases. Por exemplo a
5-Metilcitosina Timina

desaminacién cambia a C por U ou por T.

Existen mecanismos reparadores nas células que diminten este tipo de lesidns.

DNA Trans_poson

- Transposons: fragmentos de ADN que cambian de
) I | B . .
O P — ! - lugar espontaneamente, moi frecuentes en eucariotas.

Gene for Another

sequence  transposon gene Polo tanto, cando cambian de posicion e abandonan o lugar

enzyme

i onde estaban, nese sitio, producese unha eliminaciéon ou

T 4 ~- .o .
eﬁaz'}fnp:sf’f( j perda de bases. Se o elemento transpofiible foi inserido
0 i T ol dentro dun xene, a funcién deste xene pode ser recuperada.
Do mesmo xeito, se o elemento xenético maébil cambia de
) posicidn e insirese nun xene, é asi produce unha adicion dunha

Tran_sposon is cut out . L. , ,

\ﬁgﬁ'ﬁsceaﬁﬁﬂm gran cantidade de nucledtidos que dard lugar &4 perda da
funcién do devandito xene. Polo tanto, elementos xenéticos

Transposon
oi — transposables
g § § | A\ L.
. % producen mutacions.
Disrupted gene

- Erros na meiose . Os erros durante o sobrecruzamento causaran mutacions cromosomicas;
e 0s erros na separacién de cromosomas, mutacidns xendmicas.

Na especie humana a taxa de mutacién é de un xene/50000, de xeito que levamos cada un de nds
un xene mutado

o Mutacions inducidas por axentes mutaxenos.

- Axentes fisicos.

Radiacions ionizantes.

Podemos considerar dos tipos: ondas electromagnéticas de lonxitude de onda moi corta, como

raios X, e as particulas a, p da desintegracidn radioactiva .
Estas radiaciéns provocan a ionizaciéon dos 4&tomos das substancias que atravesan. As consecuencias
derivadas da sua accidn dependen da intensidade e do tempo de exposicidn ao radiacion, xa que os
seus efectos son acumulativos; se isto € moi intenso, rompen os cromosomas e producese a morte
das células. As células en mitose son mais sensibles a radiacidn que as que non se dividen, o que
permite o uso da radioterapia contra o cancro.
Cando un organismo esta exposto a unha dose elevada de radiacion intensa, prodicese a morte;
pero se a radiacidon non é demasiado forte, provoca mutacidns no seu ADN que poden causar a
aparicion de cancro despois de anos. Asi, alglns tipos de cancro, como a leucemia, son mais
frecuente en poboacidons que foron sometidas radiacion ionizante, xa sexa pola explosién dunha
bomba nuclear (como en Hiroshima e Nagasaki), unha fuga dunha central nuclear, ou entre médicos
radidlogos e alguns investigadores (como Marie Curie)
Tamén estan expostos a radiacions ainda que cunha intensidade moito menor, habitantes de zonas
cuxos solos sexan ricos en uranio, torio, radio ou calquera outro elemento radioactivo, xa que
incorporan unha pequena dose destes is6topos coa auga potable e os alimentos. As rochas de orixe



pluténica, como o granito, contefien alguns isétopos en pequenas proporciéns polo que os
habitantes das vivendas construidas con este tipo de rochas estan expostos

a unha maior dose de radiacion.

Se a radiacion afecta a unha muller embarazada, tamén se producen mutaciéns no ADN do feto
que pode causar malformaciéons no recentemente nado; polo tanto, os raios X non se utilizan como
método de exame ou diagndstico en mulleres embarazadas.

Radiacidn ultravioleta (UV)

Son radiaciéns electromagnéticas de lonxitude de onda curta que, a diferenza das anteriores, non
producen ionizacions. Alteran as bases nitroxenadas, provocando erros na replicacién do ADN.

A exposicidn prolongada 4 radiaciéon UV do sol é unha das causas do melanoma, un tipo de
cancro de pel que produce metastases rapidamente por todo o corpo e pode causar a morte nuns
poucos meses despois de ser diagnosticado.

- Axentes quimicos.

Hai unha auténtica lexidon de produtos de consumo habitual ou inhalados que poden provocar
mutacidns. Entre os mais comuns estan os benzopirenos, hidrocarburos policiclicos que atépanse
nos gases emitidos polos coches, no fume do tabaco e nas zonas queimadas dos alimentos.

Axentes bioldxicos.
Fundamentalmente os virus, que poden inserir o seu material xenético no ADN doutros
organismos.

A acumulacion de mutacidns pode levar ao desenvolvemento de cancros (T. Ciclo celular)
MUTACION, EVOLUCION E BIODIVERSIDADE.

A evolucién bioldxica é o proceso de transformacion dunhas especies noutras mediante variacidns
que se producen ao longo do tempo.

Na sua obra "A orixe das especies" (1859), Darwin explica que o proceso evolutivo baséase en dous
factores: a variabilidade da descendencia e a seleccidn natural que produce a loita pola existencia.
Entre os anos trinta e corenta do século XX, elaborouse o chamado neodarwinismo ou teoria

sintética, que acepta as ideas de Darwin e complétaas cos novos cofiecementos.

George G. Simpson
Tiempo y modo en evolucion”

PALEONTOLOGIA
J\j

NEODARWINISMO

Ernst Mayr
o TP:ert-dosus Dvobzhanskyv < 7 Introduce &l conceto de pobiacion
La gendtica y of onigen de las \ / como unidad evokaiva
especies \ /

| TEORIA SINTETICA

Rechazo a la teoria de los 4 / \ La evolucion ocurre de
caracteres adquindos modo gradual. E)
Lamarkismo La wnidad en proceso para lograr

m
Las mutaciones unNa NuUeVa espece es

evolucion es la
aportan variablidad largo

poblacién y no el sobre la que actuala

individuo seleccion natural

Puntos nos que se basea a teoria da evolucidn :
- As poboacidns presentan variabilidade, é dicir, os seus individuos presentan diferenzas

entre si dende o seu nhacemento.



A variabilidade débese @ mutacién e o proceso de recombinacion.

A mutacion é a causa primaria da variabilidade. Introduce na poboacién novas variantes xénicas,
crea novos alelos (versidns semellantes dos mesmos xenes) permitindo que os individuos que
forman as poboacions sexan diferentes entre si.

As mutacidns producense ao azar, son preadaptativas

As mutacidns poden ser negativas, neutras e raramente positivas para o individuo,pero comportan
un aspecto positivo para a especie, xa que achegan variabilidade 4 poboacion. Iso permite que, se se
produce un cambio no ambiente , a existencia de individuos mutantes fai que poida haber algtns
gue soporten esas novas condicidns, e que a través deles, a especie non se extinga.

As mutacions non son beneficiosas nin prexudiciais en abstracto, sendn en relacién a un ambiente

especifico. Unha mutacion que aumenta a densidade do cabelo pode ser beneficiosa nunha

poboacion de mamiferos que vive en Alaska, pero serd desfavorable para a supervivencia nun
poboacidn que vive en Florida.

A recombinacidn xenética se debe o sobrecruzamento e a distribucién ao azar dos cromosomas
paternos e maternos producido na meiose. Non produce novos alelos pero si novas combinaciéns
destes alelos nos individuos, producindo novos fenotipos, aumentando a diversidade da
poboacion.

Sobre a variabilidade das poboacidns vai actuar posteriormente a seleccién producindo a
adaptacion da poboacion ao seu medio.

Seleccion natural. As condiciéns do medio permiten sobrevivir e deixar descendencia sé aos
individuos mais aptos. Os individuos que sobreviven transmiten aos seus fillos as suas
caracteristicas, de xeito que a especie adaptase ao seu ambiente. A seleccidn natural actta sobre os
fenotipos, ainda que en realidade selecciona os xenes producindo a adaptacion.

A evolucién é gradual, pequenos cambios van acumuldndose lentamente xeracion tras xeracién

A evolucién producese polos cambios nas frecuencias xénicas das poboacions ao longo das
xeracions, evolucionan as poboacidns, non os individuos.

Fronte aos outros mecanismos (mutacion, deriva xenética, fluxo de xenes) que actlan ao azar, a
seleccidn é o Unico proceso que favorece uns alelos utiles en termos de reproducidn e supervivencia
para o organismo e elimina outros permitindo a adaptacién dos seres vivos a sta contorna.

Nota: Hai alguns erros comuns cando se refire 4 idea de seleccion natural:

Para moitas persoas, a seleccidon natural é sindnimo de “loita pola existencia” entendida como “sé
sobreviven os mais fortes” cando en realidade esa loita se refire 4 capacidade de sobrevivir e
reproducirse. Outro erro comun é crer que "os individuos se adaptan ao medio" e asi se produce a
evolucidn, os individuos non se adaptan, se non que todo o mundo nace cunhas caracteristicas
determinadas e que, segundo o medio no que se desenvolva, poden ser ou non vantaxosas

ESPECIACION

A especiacion é un proceso de evolucion no que ten lugar a formacidn de novas especies. Podemos
definir especie como o "conxunto de poboacidns naturais, potencialmente interfecundas, e con
descendencia fértil.

A diferenciacidn de especies implica un illamento reprodutivo entre dlas poboacions , o que permite
gue vaian acumulando diferencias xénicas entre elas.

. O modo madis simple de especiacidn é a especiacion alopatrida ou xeografica que é a que se
produce cando as poboacions quedan illadas fisicamente debido a barreiras xeograficas (rios,
montafias, etc.) que interrompen o fluxo xenético entre elas. As poboacidns illadas iran diverxendo
xenéticamente (mutacidn, deriva, seleccion, migracién) e, co paso do tempo chegaran a converterse
en especies distintas.



° Outro modelo de especiacion alternativo é o de especiacion simpatrida dase entre
poboacidns que conviven na mesma area e que se van especializar en ocupar

diferentes nichos ecoldxicos Deste xeito, acadan unha separacion suficiente para construiren
barreiras reprodutoras e chegaren por tanto a constituir especies diferentes. A aparicién de
mecanismos de illamento reprodutivo que cumpren a mesma funcidén que as barreiras xeograficas.
Entre estes mecanismos podemos mencionar:

-Illamento ecoldxico: Cando distintas poboaciéns addptanse a vivir en distintos habitats,
caracterizados por diferenzas de iluminacidn, temperatura, ... dentro un mesmo ecosistema.
-Illamento etoldxico: cambios de comportamento como no cortexo sexual, etc.

-Illamento sexual: Cando se producen variantes nos érganos reprodutores ou na morfoloxia dos
gametos que dificultan ou impiden a cépula.

O illamento conduce a que se vaian acumulando diferencias xenéticas nas poboacidns: producense
diferentes mutacidns e diferentes selecciéon. Ademais hai outros procesos que contriblen a
diferenciacion xenéticas das poboacidns.

Fuerzas que cambian las frecuencias génicas

; - Migracion . o
Deriva genética / Os factores que cambian as frecuencias xénicas
\ dunha poboacién son: a mutacién, a deriva

xenética, a migacién a e a seleccién natural.

p =f(A)

\

‘ Mutacion

Seleccidon natural

Deriva xenética. Son cambios ao azar das frecuencias xénicas en poboacidns pequenas, xa que a
poboacidn reprodutora non leva unha mostra completa do pool xénico ou acervo xenético
(conxunto de alelos dunha poboacidn)

Un caso especial de deriva, é o efecto
colo de botella, que ten lugar en

CUELLO DE BOTELLA

= poboacidons que reduce de forma drastica
| e non selectiva o seu tamafio, por unha
@/ﬁ // catastrofe como inundacions, incendios,

| etc.

| Outro caso de deriva chamase efecto

fundador, ocorre cando un nimero
reducido de individuos separase e

POBLACION IICIAL REDUCCIGN DE LA INDIVIDUOS QUE nevarosiacion  coloniza unha nova rexion, como unha illa

dando lugar a unha poboacién nova. Nos

nativos americanos, a ausencia do grupo sanguineo B é probablemente produto do efecto fundador.

O resultado da deriva adoita ser a perda de variabilidade xenética, sendo un proceso que

contrarresta a entrada de variabilidade xenética por mutacidns.
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f? A migracion explica que apenas haxa individuos
£ con sangue do tipo B en América.
http://anthro.palomar.edu/vary /vary_3.htm
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A migracion de individuos ou gametos entre poboacidéns pode cambiar as frecuencias alélicas, este
movemento de xenes entre poboacidons denominase fluxo xenético.

diploid species A diploid species B

Tamén se propofien outros mecanismos de especiacion, tales
como a especiacion instantanea ou cudntica na que
producese a aparicién dunha nova especie de forma moi

mais especies préximas que cruzan para producir un hibrido,

que en principio serd estéril, pero sofre un proceso de

poliploidizacién ao non separarse os cromosomas homélogos.
l I \ Un exemplo tipico deste tipo de especies é o trigo.

!

F hybrid (sterile)

rapida, incluso nunha soa xeracion . Un exemplo é a
\ / especiacién por aloploidia, neste proceso interveiien dous ou

chromosome doubling

allotetraploid
(fertile)

COMO PROTEXER O TEU ADN?

O tabaco, potenciado polo alcol, e a dieta son os responsables dos dous terzos dos mortes causadas
por diferentes tipos de cancro, especialmente os mais comuns en sociedades industrializadas:
pulmoén, préstata, mama, figado, estémago e colon. Asi que abonda con modificar os nosos habitos
sociais e alimentarios para reducir drasticamente a accién dos distintos mutaxenos.

v

4

Evita o consumo e a exposicidén ao tabaco.O tabaco é un claro factor cancerixeno. Tamén é
importante reducir ou evitar a exposicién ao tabaco na casa ou noutros espazos onde estea
permitido o seu consumo.

Non tomes bebidas alcohdlicas, o rediceo ao maximo. O seu consumo esta implicado no
desenvolvemento do cancro de esdfago, figado e estdmago, ademais de potenciar os efectos do
tabaco.

Dieta saudable. Evita o sobrepeso (asociado a mais de 13 tipos diferentes de cancro). Leva unha
dieta saudable baseada en cereais, leguminosas, froitas e verduras, reduce o consumo de carnes
procesadas e carnes vermellas, evita bebidas azucradas ou alimentos con alto contido calérico.

Levar a cabo diariamente actividade fisica. As persoas que realizan actividade fisica de xeito
regular tefien menos risco de cancro de colon, mama, Utero e pulmon.

Evita a exposicién excesiva ao sol

As queimaduras son outro factor de risco claro xa que inducen a que as células se volvan cancerosas.
Protéxete durante todo o ano con cremas solares e evita as horas de maximo insolacion, sobre todo
no veran.

4

Evita a exposicién a substancias cancerixenas:



- Non abusar dos benzopirenos, presentes, ademais do fume do tabaco, en alimentos afumados e
zonas queimadas ou tostadas da carne, peixe ou o pan.

- Evita a aparicidn de substancias mutaxénicas, como acrilamida, que aparecen en aceites sometidos
a fritidas sucesivas e no alimentos quentados a mais de 200 /C.

- O raddn é unha substancia cancerixena. En ocasions, nos fogares pode haber exposicion a este gas,
polo que é importante saber se se produce esta situacidon e tomar medidas para reducila.

v Vacinarse é fundamental
Vacinas como a hepatite B, que prevén o cancro de figado, e o virus do papiloma, que prevén o
cancro cervical.



