
 

Seminario 5: 

 

 

Delección: Un individuo es portador de una delección cuando le falta un segmento 

cromosómico que puede contener uno o varios genes. 

 

 



 

Duplicación: cierto segmento de adn se duplica, si se duplica en tandem quiere decir que el 

segmento duplicado se encuentra inmediatamente después del original. Las duplicaciones surgen 

cuando un segmento cromosómico se replica más de una vez  por error en la duplicación del 

ADN,  como producto de una reorganización cromosómica de tipo estructural, o relacionado con 

un proceso de sobrecruzamiento defectuoso (compensación de dosis). 

 

Inversión: giro de 180º de un segmento cromosómico, tiene que haber 2 puntos de ruptura. 

Conlleva pérdidas de nucleótidos y alteración. Puede ser paracéntrica o pericéntrica  

 

Pericéntricas: Incluyen al centrómero. 
Implican un cambio en la forma del 
cromosoma. 

Paracéntricas: No incluyen al centrómero y 
por tanto tampoco afectan a la forma del 
cromosoma. 

 



 

Isocromosoma: Es relativamente frecuente; cromosoma se divide por el eje transversal en 

vez del longitudinal. Hay una duplicidad de brazos cortos y ausencia del largos y viceversa 

(duplicidad de brazos largos y ausencia de cortos). 

 

Cromosomas en anillo: Cromosoma se pliega en forma de anillo; son inestables y se pierden 

con mucha frecuencia. 

 



 

Cromosoma dicéntrico: resultado de la fusión de dos fragmentos cromosómicos cuando 

ambos incluyen su centrómero. 

 

Translocación: Modificación estructural de cromosomas por la que un segmento cromosómico 

cambia de posición relativa dentro del propio cromosoma (translocación intracromosómica) o 

entre cromosomas (translocación intercromosómica). 

 

http://ciencia.glosario.net/botanica/segmento-9010.html
http://deportes.glosario.net/deportes-acuaticos/dentro-2414.html
http://salud.glosario.net/terminos-medicos-de-enfermedades/cromosoma-2826.html


 

Translocación Robertsoniana: Abrazo completo entre cromosomas acrocéntricos (13,14,15,21 

y 22); se produce un intercambio de brazos largos. Normalmente los brazos cortos se pierden 

siempre. 

 

MUTACIONES: Es todo cambio en la información hereditaria. Será una mutación todo cambio que 

afecte al material genético: ADN, cromosomas o cariotipo. Las mutaciones pueden 

producirse tanto en células somáticas como en células germinales, en estas últimas tienen mayor 

transcendencia. Las mutaciones sólo son heredables cuando afectan a las células germinales. 

1) Mutaciones génicas: Son aquellas que producen alteraciones en la secuencia de nucleótidos 

de un gen. Existen varios tipos: 

1.1 Sustituciones de pares de bases. Éstas pueden ser: 

- Transiciones: Es el cambio en un nucleótido de la secuencia del ADN de una base púrica por otra 

púrica o de una base pirimidínica por otra pirimidínica. 

- Transversiones: Es el cambio de una base púrica por una pirimidínica o viceversa. 

 

1.2 Perdida o inserción de nucleótidos. Este tipo de mutación produce un corrimiento en el orden 
de lectura. Pueden ser: 

- Adiciones génicas: Es la inserción de nucleótidos en la secuencia del gen. 

- Delecciones génicas: Es la pérdida de nucleótidos. 

 

2) Mutaciones cromosómicas estructurales: Son los cambios en la estructura interna de los 

cromosomas. Se pueden agrupar en dos tipos: 

 

2.1 Las que suponen pérdida o duplicación de segmentos o partes del cromosoma: 

 - Delección: Es la pérdida de un segmento de un cromosoma. 

- Duplicación cromosómica: Es la repetición de un segmento del cromosoma. 

  

2.2 Las que suponen variaciones en la distribución de los segmentos de los cromosomas. 

 - Inversiones: Un segmento cromosómico de un cromosoma se encuentra situado en posición 

invertida. 

- Translocaciones: Un segmento cromosómico de un cromosoma se encuentra situado en otro 

cromosoma homólogo o no. 

 

 

http://web.educastur.princast.es/proyectos/biogeo_ov/2bch/B4_INFORMACION/T411_MUTACIONES/diapositivas/Diapositiva8.JPG
http://web.educastur.princast.es/proyectos/biogeo_ov/2bch/B4_INFORMACION/T411_MUTACIONES/diapositivas/Diapositiva9.JPG
http://web.educastur.princast.es/proyectos/biogeo_ov/2bch/B4_INFORMACION/T411_MUTACIONES/diapositivas/Diapositiva20.JPG
http://web.educastur.princast.es/proyectos/biogeo_ov/2bch/B4_INFORMACION/T411_MUTACIONES/diapositivas/Diapositiva24.JPG


 

 
 

 

 

 

 

 

 



 

 

 

 

 

 



 

 

 


