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Resumen: Aquellos organismos que han sufrido cambios en su material genético, o bien,
mutaciones, se denominan mutantes. En el mundo tan cambiante en el que vivimos, muchos
organismos han tenido que adaptarse y evolucionar para poder sobrevivir, esto se logra
mediante las mutaciones, sin embargo, cuando estas afectan genes importantes para el correcto
funcionamiento de los seres vivos se pueden desencadenar enfermedades o peor atn, resultar
incompatibles con la vida del organismo. Gracias a los avances cientificos y tecnologicos en el
campo de la genética, el ser humano ha adquirido la capacidad de estudiar en medida de lo
posible las mutaciones, sus causas, tipos y los efectos que tienen sobre los seres vivos.
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Abstract: Those organisms that have undergone changes in their genetic material, or mutations,
are called mutants. In the ever-changing world we live in, many organisms have had to adapt
and evolve in order to survive, that is achieved through the mutations, however, when these
mutations affect important genes for the proper functioning of living beings, diseases can be
triggered or worse, they may become incompatible with life. Thanks to scientific and
technological advances in genetics, humans have acquired the ability to study, to the extent
possible, mutations, their causes, types and effects on living beings.
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Introduccion:

uando escuchamos la palabra

mutante, se vienen a nuestra mente

imagenes de criaturas horrorosas,
seres de otro planeta con deformidades u
organos extras, y probablemente
suponemos que jamas veremos uno con
nuestros propios 0jos; sin embargo, el
mundo que nos rodea tiene sus
propios mutantes y estamos mas
cerca de ellos de lo que creemos.

Se les llama mutantes a aquellos
organismos que han sufrido mutaciones.
Las mutaciones se definen como cambios o
alteraciones en el ADN (acido
desoxirribonucleico), que produciran cambios
en las caracteristicas externas e internas del
organismo. Por lo general, las mutaciones
ocurren aparentemente sin causa y la mayoria
de las veces son irreversibles, de modo que, si
resultan ser beneficiosas para el organismo se
pueden heredar y permanecer para siempre o
durante mucho tiempo en los nuevos
organismos dando lugar a la diversidad y a
la evolucion. Por otra parte, si resultan ser
perjudiciales pueden afectar a los
organismos en muchas maneras e
inclusive ser incompatibles con la vida.

Figura 1: mutante de ciencia
ficcion. Tomado de:
https://www.deviantart.com/jpizzl
€6298/art/Super-8-Alien-Poster-
213313371
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Figura 2: Localizacidn celular y estructura del ADN. Por: Roxana Yughadi Gaona Garcia en Biorender.

Gracias a las mutaciones la vida es
posible pues, para que una especie
pueda continuar en nuestro cambiante
planeta, es necesario que se adapte a su
entorno. En busqueda de la adaptacion,
los seres vivos hemos mutado y
evolucionado sorprendentemente, asi
pues, hace miles de millones de afios, los
organismos Vivos eran tan solo
microorganismos simples con pocas
funciones y ahora, estamos formados
por millones de células que a su vez
forman tejidos y 6rganos con funciones
muy avanzadas y especializadas.

El ADN, los genes y la herencia.

Los organismos vivos estan
formados por bloques estructurales
denominados células. Organismos
superiores, como el hombre, estan
conformados por células que en su
interior presentan un nucleo rodeado
por una membrana, en el cual se
encuentra uno de los tesoros mas
preciados para los organismos: el ADN.
EL ADN es el material genético, este se
encuentra enrollado en paquetes
ordenados llamados cromosomas y en
¢l se almacena toda la informacion

necesaria  para el  desarrollo,
funcionamiento, crecimiento y
reproduccion de los organismos

(Jiménez & Merchant, 2003) . Esta
informaciéon se almacena como un
codigo que consta de cuatro bases
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nitrogenadas: adenina (A), guanina (G),
citosina (C) y timina (T), estas
interaccionan mediante puentes de
hidrégeno de la siguiente manera A-T'y
G-C (figura 2). El orden o secuencia de
dichas bases determina la informacion
disponible para construir y mantener a
un organismo que, al igual que las letras
del abecedario, aparecen en un orden
especifico para formar distintas palabras
y oraciones. Cada base también esta
unida a una molécula de azucar y una
molécula de fosfato, juntos se
denominan nucleétidos (base
nitrogenada, azucar y fosfato). Una
propiedad importante del ADN es que
puede replicarse (hacer copias de si
mismo), esta  caracteristica  es
importante durante la division celular
porque cada célula nueva debe tener una
copia exacta del ADN de la célula que
la precede (Hu & Stillman, 2023). En
este contexto, a los segmentos de ADN
que contienen informacién especifica
(para formar proteinas) se les denomina
genes, los cuales son considerados la
unidad funcional y fisica de la herencia.
La informacion contenida en los genes
de un ser vivo, con todas las
caracteristicas visibles y no visibles que
lo definen y que se transmiten de
generacion en generacion a través de la
herencia, se conocen como genotipo
(Costanzo et al., 2019). A su vez, el
genotipo en conjunto con los factores
ambientales, determina el fenotipo, es

decir todas las  caracteristicas
observables de un organismo como el
color de las flores, los patrones de pelaje
en los animales o el color de ojos en las
personas (Costanzo et al., 2019).

(Como se las
mutaciones?

producen

Las mutaciones en un organismo
pueden tener diversas causas y
consecuencias, afectando tanto la salud
individual como la evolucion de las
especies. Estas alteraciones en el
material genético pueden generarse de
diferentes maneras, incluyendo:

1.- Errores durante la replicacion del
ADN. Como se menciond con
anterioridad, el ADN tiene la capacidad
de almacenar y transmitir informacion
genética, este proceso es llevado a cabo
por una serie de enzimas, siendo la
ADN polimerasa una de las mas
importantes. Aunque la ADN
polimerasa es muy precisa,
ocasionalmente puede incorporar una
base incorrecta en la nueva cadena de
ADN. Por ejemplo, en lugar de
incorporar una adenina (A) frente a una
timina (T), puede incorporar una
citosina (C) por error. La mayoria de
estos errores se corrigen de inmediato ya
que los seres vivos tenemos mecanismos
para repararlos, sin embargo, si un error
no es corregido, se convierte en una
mutaciéon permanente en la célula
(Schumacher et al., 2021).

2.- Dano causado por factores
ambientales. El ADN puede sufrir
dafios por exposicion a diversos agentes
ambientales (Schumacher et al., 2021).
La radiacion UV (ultravioleta) del sol
puede causar la formacion de dimeros
de timina, en los que dos timinas
adyacentes se unen de forma anormal,
distorsionando la estructura del ADN.
La radiacion es una potente causa de
mutaciones pues los rayos X y la
radiacion gamma pueden causar roturas
en las cadenas de ADN, asi como dafios
en las bases, cambiando su estructura
quimica.

3.- Errores durante la recombinacién
génica (Epum & Haber, 2022). La
recombinacién génica es un proceso
natural y esencial que ocurre durante la
formacién de gametos (6vulos y
espermatozoides) en  organismos
eucariotas y también durante ciertos
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procesos en organismos procariotas. La
recombinacién génica es el intercambio
de segmentos de ADN entre moléculas
de ADN homologas (similares o
idénticas).

Este intercambio puede ocurrir
durante la meiosis en eucariotas o
durante la transferencia genética
horizontal en bacterias. Durante la
meiosis, los cromosomas homodlogos
(uno de cada padre) se emparejan y
pueden intercambiar segmentos de
ADN en un proceso llamado “cruce” o
“crossing over”. En bacterias, la
recombinacion puede ocurrir a través de
procesos como la conjugacion, la
transformacién y la transduccion, en
donde el material genético es
intercambiado entre bacterias. Las
mutaciones por recombinacion génica
se producen por:

* Errores Durante el Cruce: durante el
cruce, los cromosomas homoélogos
pueden alinearse incorrectamente, lo
que resulta en un crossing over

desigual. Esto puede causar
duplicaciones o deleciones de
segmentos de  ADN. Las

duplicaciones pueden llevar a la
presencia de genes adicionales que
pueden mutar y adquirir nuevas
funciones, mientras que las
deleciones pueden resultar en la
pérdida de genes importantes.
También pueden ocurrir
conversiones génicas cuando un
segmento de ADN se copia de un
cromosoma a otro, reemplazando
una secuencia similar. Si la
secuencia copiada contiene errores,
estos se transfieren al nuevo lugar.

¢ Errores en la Reparacion del ADN.
Las roturas de la doble cadena son
peligrosas porque pueden provocar
la pérdida de grandes segmentos de
cromosomas y los cientos de genes
que contienen Si No se reparan
adecuadamente.  Existen  dos
mecanismos principales para la
reparacién de estas roturas en el
ADN: la via de union de extremos
no homologos y la recombinacion
homoéloga. En la union de extremos
no homologos, los dos extremos
rotos de un cromosoma
simplemente se vuelven a unir. Este
método de reparacion es
“desordenado” 'y generalmente
resulta en la pérdida o, a veces, en la

adicion de unos pocos nucledtidos
en el sitio de la rotura. Por lo tanto,
la union de extremos no homologos
tiende a producir una mutacion.

* Una rotura de la doble cadena puede
ser reparada mediante la union de
extremos no homologos, donde el
cromosoma se “pega” de nuevo,
usualmente con una pequefia
mutacién en el sitio de la rotura. En
la recombinacién homologa, se
utiliza la  informaciéon  del
cromosoma homologo que coincide
con el dafiado para reparar la rotura.
Si hay secuencias repetidas, puede
ocurrir recombinacion entre
secuencias incorrectas, causando
reorganizaciones en el ADN.

* Recombinacion Ilicita. A veces, la
recombinacion ocurre entre
secuencias que no son muy
parecidas, causando  grandes
cambios en el ADN como
translocaciones e inversiones, que
pueden interrumpir genes o alterar
su funcién.

4.- Mutaciones espontaneas. Incluso
en ausencia de factores externos, el
ADN puede sufrir mutaciones
espontaneas debido que las bases

nucleotidicas, al igual que muchas otras
moléculas, poseen  inestabilidad
intrinseca.

Tipos de mutaciones

Existen varios tipos de mutaciones,
algunas se clasifican de acuerdo al nivel
en el que se presenten; aquellas que
afectan a los nucledtidos de la cadena de
ADN, reciben el nombre de mutaciones
moleculares o puntuales, las que
ocurren en grandes fragmentos de genes
se llaman mutaciones cromosomicas Y,
por dltimo, aquellas que ocurren en
conjuntos de cromosomas son llamadas
mutaciones genomicas (Shendure &
Akey, 2015).

Las mutaciones puntuales pueden
ser de tres tipos: sustitucion, insercién o
delecion (Karki et al., 2015). Las
mutaciones por sustitucién, ocurren
cuando un solo nucledtido es
reemplazado por otro. Dependiendo del
cambio, puede tener efectos variables,
desde ninguno hasta causar
enfermedades genéticas. Por su parte las
mutaciones por insercion implican la
adicién de uno o mas nucleétidos en la
secuencia de ADN, causando cambios
significativos en la proteina codificada.
En el caso de la delecion, ésta involucra

Mutaciones moleculares/puntuales

Sustitucion

Insercion

Delecion

Figura 3: Mutaciones puntuales. Por: Roxana Yughadi Gaona Garcia en Biorender.
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la pérdida de uno o mas nucleétidos de
la secuencia de ADN. Al igual que la
insercion, puede cambiar el marco de
lectura y afectar la funcion de la
proteina (Xue & Lau, 2020). Figura 3

Las mutaciones cromosomicas
pueden tener efectos significativos en la
funcion celular y el desarrollo de un
organismo.

Hay varios tipos de mutaciones

cromosomicas: duplicaciones,
deleciones, inversiones y
translocaciones. Las duplicaciones,

como su nombre lo indica resultan en la
duplicacion de una porcion de un
cromosoma, lo que puede llevar a un
exceso de genes y en algunos casos a
cambios importantes en el fenotipo.
Cuando existe la perdida de una porcion
de un cromosoma la mutacién
cromosOmica recibe el nombre de
delecion, las cuales pueden tener e

fectos graves en la salud y el
desarrollo. En el caso de las inversiones
se presentan cuando una porcion de un
cromosoma se rompe y se vuelve a unir
en la direccion opuesta. Esto puede
alterar la funcion de los genes dentro de
la regién invertida. Finalmente, las
translocaciones implican el intercambio
de segmentos entre cromosomas no
homologos. Esto puede afectar la
expresion génica y conducir a trastornos
genéticos (figura 4).

Las mutaciones genOmicas son
cambios en el numero total de
cromosomas, normalmente, los
humanos tienen 46 cromosomas, pero a
veces hay mas o menos debido a errores
durante la formacion de células
reproductivas. Estos cambios pueden
afectar a todos los cromosomas y, por lo
tanto, al genoma completo de un
organismo. Hay dos tipos principales de
mutaciones genomicas: Aneuploidias y
Poliploidias (figura 5).

Las Aneuploidias, son cambios en el
numero total de cromosomas en una
célula. Por su parte las Poliploidias
implican la presencia de mas de dos
conjuntos completos de cromosomas
(Gonzalez, & Leguina, 2017). En lugar
de los dos conjuntos normales
(diploides), puede haber tres (triploides)
o mas. La poliploidia es mas comun en
plantas que en animales y puede ser una
ventaja en términos de tamafio y vigor.
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Mutaciones en humanos

Las mutaciones ocurren en todos los
organismos vivos y pueden tener una
variedad de consecuencias. Algunas son
neutras y no afectan la salud ni el
desarrollo del organismo, otras pueden
ser beneficiosas y proporcionar ventajas
evolutivas (Shendure & Akey, 2015).

Un ejemplo muy claro sobre las
mutaciones en los seres humanos es la
diversidad de colores de ojos que
existen. Se sabe que los primeros
humanos tenian ojos, piel y cabello de
colores oscuros debido a que habitaban
en el continente africano, donde hay
una fuerte radiacion solar.

Estas condiciones, favorecian a que
la melanina, el pigmento que da el color
café a los ojos, piel y cabello, se
produjera en una cantidad
suficientemente alta como para
protegerlos de los potentes rayos solares,
pero, cuando el hombre se aventuro a
lugares mas lejanos de la tierra, en
donde la radiacién solar no es tan fuerte,
los ojos tuvieron que adaptarse y
producir menos melanina para asi
captar los pocos rayos solares que
recibian.

Actualmente encontramos una vasta
gama de colores de ojos puesto que,
estos cambios que antes fueron
mutaciones, se heredaron,
permanecieron en el genoma humano y
ahora son un rasgo comun dentro de
ciertas poblaciones. Asipues, como este
caso, han ocurrido muchisimos mas

durante la evolucion del hombre, pero a
esos cambios ya no se les llama
mutaciones debido a la cantidad de
tiempo en que han estado en el genoma
(conjunto de todo el material genético)
humano (Fu & Akey, 2013).

Muchas mutaciones son
perjudiciales 'y pueden causar
enfermedades genéticas. Un ejemplo de
ello es el sindrome de Down, una
aneuploidia que ocurre debido a que se
produce una copia extra del cromosoma
numero 21 (los seres humanos tenemos
23 pares de cromosomas), esta trisomia
(tres cromosomas) va a ocasionar los
rasgos caracteristicos relacionados al
sindrome.

Otro ejemplo es la acondroplasia
que, a menudo ocurre por la mutacion
del gen FGF3 y se caracteriza por
extremidades cortas, piernas
encorvadas, baja estatura y cabeza
grande, estos signos se ven en personas
que padecen lo que coloquialmente
llamamos “enanismo” (Hoover-Fong et
al., 2021). Existen mutaciones en los
genes que se encargan de controlar la
produccion de melanina, produciendo
asi, un cautivador color blanco en la piel
y cabello que conocemos como
albinismo.

Un caso impresionante, es el del
“hombre arbol”, el cual posee una
enfermedad rarisima llamada
epidermodisplasia veruciforme en la
cual varios genes estan involucrados,
esta se caracteriza por la aparicién de
lesiones en forma de verrugas en la piel

Mutaciones cromosomicas
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Figura 4: Mutaciones cromosdmicas. Por: Roxana Yughadi Gaona Garcia en Biorender.
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y en casos severos, la piel llega a
asemejarse a la corteza de un arbol (Liu
& Ma, 2020). Sin duda, existen muchas
mas mutaciones que aquejan a los
humanos, algunas de ellas no
incapacitan a quienes las padecen, por
ejemplo, los casos de polidactilia
(aparicion de mas de 5 dedos en cada
mano o pie), o hipertricosis (produccion
exagerada de vello corporal) y otras,
influyen en la salud y bienestar fisico del
individuo, como la fibrosis quistica, una
mutaciéon en un gen que provocard la
producciéon de mucosa pegajosa y
espesa en los pulmones; la anemia
falciforme, que por la mutacion del gen
HBB los globulos rojos de la sangre se
ven afectados tanto en funcionamiento
como en forma, amenazando la vida del
individuo que la padece. Incluso existen
mutaciones que alteran el crecimiento y
division celular, por lo que las células no
mueren en el tiempo en que deberian y
crecen sin control, provocando el
desarrollo de cancer (Schumacher et al.,
2021).

El Proyecto Genoma Humano
(completado en el 2003) fue un hito que
nos dio el mapa completo del ADN
humano, facilitando la identificacién de
genes asociados a enfermedades. Asi

pues, la lista podria continuar
extendiéndose, ya que se han
identificado  alrededor de 8000

enfermedades de origen genético, de las
cuales la gran mayoria no tienen cura
(Gonzélez & Leguina, 2017).

Conclusion:

Como vimos a lo largo de la lectura,
las mutaciones son cambios en el ADN
de un organismo que pueden ocurrir de
diversas formas, ya sea por errores
durante la replicacion del ADN,
exposicion a factores ambientales,
procesos de recombinacion génica o
incluso de forma espontanea. Dichas
mutaciones pueden tener consecuencias
variadas, desde ser neutrales hasta ser
beneficiosas o perjudiciales para el
organismo que las presenta. Debido a la
gran cantidad de mutaciones que
aquejan a los humanos, es importante
ampliar las investigaciones al respecto
para encontrar nuevas estrategias para
el entendimiento, el tratamiento y la
prevencion o cura (en caso de que sea
posible) de dichas enfermedades.

Mutaciones genomicas
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Figura 5: Mutaciones genémicas. Por: Roxana Yughadi Gaona Garcia en Biorender.
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