TEMA 7

Alteraciones Cromosomicas
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Morfologia Cromosomica
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Figura 2. Cromosomas 7, 21 y 22 en bandas R, bandas Q' y bandas G, se comparan con un idiograma en bandas . Se puede ver la diferencia entre el patrén de bandeamiento entre las
G v las bandas R, v el mismo patrdn entre las bandas G y las bandas Q.
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Morfologia Cromosomica
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En tandem, desplazada, directa o
invertida.

Duplicaciones
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Figure 9-4a
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BN Sl ...and one chromosome
I with a deletion.

Formation of deletion loop during
pairing of homologs in prophase |
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In prophase |, the normal chromosome must
loop out for the homologous sequences of
the chromosomes to align.

Appearance of homologous
chromosomes during pairing
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Efectos Duplicaciones y Deleciones

9-1

Efectos de algunos reordenamientos cromosomicos humanos

reordenamiento

Cromosoma

Trastorno

Manifestaciones

Delecion

lecion

Delecion

lecion

Delecion

Duplicacion
plicacién

Duplicacion

4, brazo corto

4, brazo largo

7, brazo largo

9, brazo corto

5, brazo corto

4, brazo corto

4, brazo largo

7, brazo largo

15, brazo largo

18, brazo corto

18, brazo largo

Sindrome del
maullido de
gato

Sindrome de
Wolf-Hirsch-
horn

sindrome de
Williams-
Beuren
Sindrome de
Prader-Willi

Cabeza pequefia, cuello corto, nacimiento del cabello ba-
jo, retraso mental y del crecimiento.

Cabeza pequena, frente inclinada, anomalia en las manos.

Desarrollo retardado, asimetria de la cabeza, cuero cabe-
lludo velloso, nariz pequenfa, orejas de insercion baja.

Rostro caracteristico, retraso mental variable, frente alta y
ancha, anomalia en las manos.

Cabeza pequefia, llanto caracteristico, ojos muy separa-
dos, cara redonda, retraso mental.

Cabeza pequefia con la frente alta, nariz ancha, labio le-
porino y paladar hendido, retraso mental grave.

Cabeza pequena, retraso mental leve a moderado, labio
leporino y paladar hendido, anomalias en pies y manos.

Caracteristicas faciales, defectos cardiacos, deficiencia
mental.

Dificultades de alimentacion en edad temprana, pero con
obesidad después del afio de edad, retraso mental leve a
moderado.

Cara redonda, orejas grandes y de insercion baja, retraso
mental leve a moderado.

Forma de la boca caracteristica, manos pequefas, cabeza
pequefa, retraso mental.
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Figure 9-14
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Conclusion: The resulting recombinant gametes are
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Mutaciones Estructurales

o Deleciones

o Duplicaciones

o Inversiones

o Translocaciones




Mutaciones Numeéricas

o Aneuploidias
o Poliploidias




Aneuploidias

o Nulisomia (2n-2)

o Monosomia (2n-1)

o Trisomia (2n+1)
Autosomas
Cromosomas Sexuales

o Tetrasomia (2n+2)
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No disyuncion en Meiosis |
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Poliploidias

o Alto porcentaje de plantas

o Algunos animales (invertebrados,
peces, anfibios y reptiles)

Autopoliploidia Alopoliploidia



Autopoliploidia
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Uso de los Triploides




Uso de los Triploides




Alopoliploidia

P generation
Species |
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Gametogenesis

Figure 9-28 part 1
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Triticum monococcum BB Aegilops sp. 2n=14
; j'};fj. 2n=14
RIICH T W e
III | :ill . @X
Hibrido interespecifico
2n=ni+n2=14

l Duplicacion Natural

Trigo Duro 2n=28 | AABB Aeglilops squarrosa
2n=14

Hibrido interespecifico

2n=ni1+n2+ns=21

Trigos Harineros
(hexaploides)



Alopoliploidia en Brassica

Mostaza negra

BB
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n=9+8 n=10+8
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> AACC <
n=10+9 ‘
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Evolucion Cromosoémica en Brassica

B oleracea, 2 i
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Ix DNA Chromosome

content no. (2n)
00— Capsella rubella 0-26 16
02 00 L Capsella bursa-pastoris 021 32 (4x)
53 o [ Olimarabidopsis cabulica 021 48 (4x)
02 =
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0.2
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Evolucion Cromosomica
Arabidopsis
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Evolucidon Cromosomica Cervidae

2n=70 68 XY A + X acrocéntricos, ¥ submetacéntrico pequefio

Hydrepetinae Hydropotes inermis cierve de agua (Viejo mundo, China)
Odocoloileinae Mazama gouazoubira Ciervo marrén (Nueve mundo)
Muntiacinae

2n=46h/47m, 48
Elaphodus cephalophus

en=46§
Muntiacus reevesi muntjak de la China

2n=13h/14m
Muntracus feae

2n=8h/9m
Muntiacus muntjak muntjak
Muntiacus crinifrons

Muntiacus gongshanensis China

2n=6h/7m
Muntiacus muntjak vaginalis muntjak de la India




Evolucidon Cromosdmica Cervidae

a: Parsimony Sesi b: NJ
0s laurus

H.inermis (2n=70)

E.cephalophus(2n=46,47,48)
S—— is(2n="? S——
o0 53 M.vuquangensis(2n=?) 82 "
100 —— M.reevesi 1 _ l 100
. | (2n=46) I
S M.reevesi 2
100 S— M.feae(2n=14/13) 100
100 100
81 —— M.gongshanensis(2n=8/9) ——gg
79 L M.crinifrons (2n=8/9) ._}——
98 —— M.m.annamensis1 99 7
L M.m.annamensis2 l
100 100
M.m.menglasis |(2n=6/7)
3 : 0.01
| M.m.yunnanensis 98 iy
|  M.m.nigripes




Cervus nippon (2n=66)
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Cariotipo de Muntiacus reevess

China

2n=46

44 + XY
Acrocéntricos
Y pequefio

submechémrfca‘

i3 e
5' 5‘ L

i d8 4n it u "
80 22 a4 M6 1 M
vé

i

an

- By 80 @
7 n



Los cromosomas
Muntiacus reevesi se originaron por 12 fusiones en tandem
implicando 18 cromosomas de
un cariotipo cervido ancestral
El resto de los cromosomas permanecieron intactos

o %
A e
’B i

M7

).
;

(Y
r B
- B i

4 5 11

-
B

> D



Cariotipo de Muntiacus muntjak vaginalis India

I
1 2 71:.\"2

2n =7 macho 4 + XVY,Y,
2n =6 hembra 4 + XX




Los ndmeros cromosomicos extremos en hormigas

Myrmecia pilosula

n=1

Dinoponera lucida

n=1 2n=2

Crosland MWJ & Crozier RH 1986:
Science 231: 1278

Mariano et al. 2008: Insect Conservation
and Diversity 1: 161-168.
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Aneuploidy
(trisomy)
2n+1=7

Polyploidy
(Autotriploid)
3n=9
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¢, Es “mala” la Mutacion?

o Provoca muchos desordenes
geneéticos

o Fuente de Variabilidad Genética
Evolucion

Herramienta Analisis Genético
o Marcadores Moleculares
o Analisis de Mutantes
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