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VARIACIONES GENÉTICAS

MUTACIÓN
Cualquier cambio en la secuencia de nucleótidos o 

estructura.

POLIMORFISMO
Cualquier cambio en la secuencia o estructura de los 

nucleótidos y que esté presente en más 1% de la 
población general.

Den Dunnen et al. (2016)

VARIANTE ALÉLICA O VARIANTE



ALTERACIONES GENÓMICAS

Diferentes niveles



ALTERACIONES GENÓMICAS

• Alteraciones numéricas.

• Alteraciones estructurales.
• Intracromosómicas
• Intercromosómicas
• “Pequeñas variaciones”

• Alteraciones de la función



ALTERACIONES NUMÉRICAS

Monosomia X



ALTERACIONES NUMÉRICAS

Trisomía 18



ALTERACIONES NUMÉRICAS

FISH

Trisomía 21



ALTERACIONES ESTRUCTURALES

Trisomia 21

cromosoma der(14;21),+21

(padres portadores) 



ALTERACIONES NUMÉRICAS

Tetrasomía 12p



ALTERACIONES NUMÉRICAS

Triplodía



ALTERACIONES ESTRUCTURALES

Microdelección 22q11

Duplicación 17p11.2

Distrofia miotónica de 
Steinert

Inversión 22q11
Sindrome ojo gato



ALTERACIONES ESTRUCTURALES

Intercromosómicas.



ALTERACIONES ESTRUCTURALES

Intercromosómicas.

t(11;22)(q23;q11.2)
.



PEQUEÑAS VARIACIONES 

ESTRUCTURALES INFORMACIÓN

CNV (Copy Number Variant)

indel ( Deletion/insertion 
Polymorphism)

Inversiones/ traslocaciones

SNP (Single Number 
Polymorphism)

Den Dunnen et al. (2016)



PEQUEÑAS VARIACIONES 

Variante de número de copias
(CNVs)

deleciones/duplicaciones
 >1000 pb

(～un exón )

Rearreglos

inversiones
translocaciones



PEQUEÑAS VARIACIONES 

Variante de Nucleótido Único
(SNVs)

1 pb

Inserciones y deleciones cortas
(indel)

2-50 pb



SINGLE NUCLEOTIDE POLYMORPHYSM
(SNP)



EFECTOS DE LAS VARIANTES









Código “degenerado”



EFECTOS DE LAS VARIANTES

Missense o Cambio de sentido.



EFECTOS DE LAS VARIANTES

Frameshift o cambio de marco de lectura



EFECTOS DE LAS VARIANTES

Nonsense o sin sentido



EFECTOS DE LAS VARIANTES

Inframe : inserción  o delección 3 pb ( o múltiplos de 3)



EFECTOS DE LAS VARIANTES

Inframe



En resumen …
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