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Genoma Humano y Mutaciones
EL GENOMA HUMANO

El genoma es el contenido de DNA que tiene un organismo y  que incluye cada uno de los genes que porta la información para la  síntesis de las proteínas que los organismos necesitan para la vida. El genoma humano está compuesto por 3 millones de pares de bases  (Adenina, Guanina, Timina y Citosina). El orden y la disposición de éstas es extremadamente importante ya que es lo que marca la diversidad de los organismos, puesto que todos los seres vivos contienen estas mismas bases.
PROYECTO GENOMA HUMANO 
El Proyecto de Genoma Humano (PGH) permitió identificar la secuencia completa de las bases nitrogenadas presentes en los 23 pares de cromosomas. Conocer el genoma podría permitir a una persona saber si sufrirá una enfermedad genética o si es portadora, y así prevenirla o curarla.

Algunas de las conclusiones obtenidas tras el PGH son: que no existe una relación directa entre la complejidad de un organismo y la cantidad de ADN; que parte de nuestro genoma provendría de microorganismos primitivos, y que no existe fundamento biológico para el  concepto de “raza” en nuestra especie.

MUTACIONES 
Una mutación es cualquier cambio aleatorio en el ADN. Aunque las mutaciones pueden ser causa de enfermedades, también son fuente de variabilidad genética y un motor para la evolución de las especies.
Los agentes mutágenos pueden ser biológicos, físicos y químicos, y las mutaciones pueden clasificarse según: la extensión del material genético afectado, el tipo celular dañado, o bien por sus efectos en el fenotipo.

Guía de ejercicios 
I.- ítem de desarrollo 

1.- ¿Qué puede ocurrir si se altera tu ADN?
La Región de Antofagasta tiene las tasas más altas de cáncer de piel del país y una intensa radiación solar, un reconocido factor de riesgo para la salud. Analiza el gráfico y responde las preguntas:

Incidencia de cáncer de piel en Antofagasta.
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a) ¿Qué es una mutación, cuáles son sus causas y efectos?
R: Una mutación es cualquier cambio aleatorio en el ADN de un organismo.
Las causas pueden ser inducidos por agentes mutagénicos y pueden tener efectos negativos, beneficiosos o neutros

Puedes profundizar en 

http://www.scielo.org.pe/scielo.php?script=sci_arttext&pid=S1018-130X1995000200005
b) ¿Crees que puede existir relación entre la intensidad de la radiación solar y la cantidad de casos de cáncer de piel que se presentan en Antofagasta? Explica.
La radiación solar está relacionada directamente con la aparición de cáncer a la piel, producto del efecto de la radiación ultravioleta en la cadena de ADN, ya que esta es absorbida por las bases pirimidinas generando dímeros de estos nucleótidos, normalmente timina.

Revisa esta información adicional!

https://genetica.uab.cat/base/documents/genetica_gen/Tema%2012%20la%20mutaci%F3n2015_5_18D20_38.pdf
c) ¿Se puede concluir que los efectos de la radiación solar son acumulativos? Fundamenta 
A partir del gráfico, se sostienen que la tasa de cáncer a la piel aumenta con

la edad, por lo que se puede asumir un efecto acumulativo de la radiación ultravioleta en  la piel.
2.- Busca información sobre la anemia falciforme y escribe la secuencia de bases normal y mutada del ADN.
           R: Secuencia de bases normal: CAC; secuencia de bases mutada: CTC.
3. La secuencia I corresponde a un ADN normal y las secuencias II y III a sus versiones mutadas.

I.     A T A G C A C C A C T C T A T
II.   A T A G C A G G A C T C T A T
III.  A T A G C A C C A C T T T A T
a. Escribe para cada secuencia el ARNm transcrito y la secuencia de aminoácidos traducida.
I. ARNm: UAUCGUGGUGAGAUA, aminoácidos: Tyr-Arg-Gly-Glu-Ile.

II. ARNm: UAUCGUCCUGAGAUA, aminoácidos: Tyr-Arg-Pro-Glu-Ile.

III. ARNm: UAUCGUGGUGAAAUA, aminoácidos: Tyr-Arg-Gly-Glu-Ile.
b.  ¿Piensas que las mutaciones II y III tendrán efectos en el fenotipo? Fundamenta.
R: Las mutaciones en la secuencia II sí tendrán un efecto en el fenotipo, con un potencial cambio en la actividad o capacidad de actuar de la proteína  resultante. En el caso de la mutación III, esta es neutra o inocua porque no se cambia la secuencia de aminoácidos transcritos.
c. ¿A qué tipo de mutación corresponden las secuencias I y II?
R: Puntual y neutra 
3. Una persona desarrolló un tipo de cáncer de piel debido a la exposición prolongada a los rayos UV.

a. ¿Heredarán este tipo de mutación sus hijos?, ¿por qué?
Este tipo de mutación no es transmitido a la descendencia. El material genético de las células afectadas por la mutación pertenece a una célula somática que no o está involucrado en la generación de gametos.
b. ¿Qué tipo de agente mutagénico ha provocado la mutación?
La mutación fue causada por la radiación ultravioleta sobre el ADN de las células de la

Piel, a modo de un agente mutagénico físico.
4. Investiga las causas y síntomas de los siguientes trastornos y ordénalos en un diagrama según el tipo   de mutación que los origina: fenilcetonuria, síndrome de Turner, síndrome de Klinefelter (47 XXY) y  hemofilia.
· La fenilcetonuria es una enfermedad hereditaria resultado de una mutación perjudicial y puntual. 
· Síndrome de Turner es una enfermedad genética causada por una mutación genómica en donde la persona tiene un solo cromosoma sexual X.
· Síndrome de Klinefelter es una enfermedad genética, genómica, que corresponde a la presencia de más de una copia del cromosoma X o Y en hombres, generando cariotipos del tipo 47 XXY, 48 XXXY, 48 XXYY, y 49 XXXXY.
·  Hemofilia es una enfermedad genética causada por una mutación cromosómica en el cromosoma X que impide la elaboración de un factor de coagulación de la sangre. Las distintas formas de hemofilia se relacionan con la incapacidad de codificar diferentes factores.
5.- Menciona ejemplos de agentes mutagénicos físicos, químicos o biológicos, con los que pudieras tener contacto, y describe cómo podrías prevenir sus efectos.
Entre los agentes mutagénicos pueden mencionar

Físicos:   las radiaciones UV, rayos X en las radiografías

Químicos: ciertos preservantes y colorantes usados en los alimentos ejemplo amarillo crepúsculo y tartrazina, El Alcohol y componentes del humo del tabaco y marihuana
Biológicos: virus del papiloma humano  y algunas bacterias. 

Entre las medidas de prevención pueden mencionar 
· Uso de bloqueadores solares

· No consumir  alcohol, tabaco, marihuana  o cualquier tipo de droga ya sea legal o ilegal  

· Eliminar colorantes  y preservantes en la alimentación. 

· Preferir una alimentación más natural. 
· Utilizar preservativo evitando e contagio del papiloma. 
· Exigir chaleco y cuello protector de tiroides al  momento de tomarse una radiografía
6.- Escribe el tipo específico de mutación al que puede corresponder cada una de las situaciones descritas.
	         Situación 
	Según sus efectos en el fenotipo (beneficiosa, perjudicial o neutra) 
	Según el tipo celular afectado (somática o gametos)
	Según la extensión del material afectado 



	El cariotipo de una  mujer con síndrome de Turner


	PERJUDICIAL 
	GAMETOS
	GENÓMICA 

	Los hijos de una mujer portadora de la hemofilia son hemofílicos
	PERJUDICIAL 
	GAMETOS
	GENÓMICA 

	Una joven tiene una proteína que impide la acumulación de colesterol en sus arterias
	BEBEFICIOSA 
	SOMÁTICA 
	PUNTUAL 


Aprendizaje Esperado 03: 





Demostrar las relaciones entre mutaciones y proteínas en la generación de patologías.





Instrucciones: 


Lee resumen que aparece en la guía y subraya lo más importante


En el siguiente link encontraras el video de la clase � HYPERLINK "https://youtu.be/g7ddWGumjfk" �https://youtu.be/g7ddWGumjfk�


Desarrolla las actividades sugeridas en  la guía.  


Puedes escribir al siguiente email si tienes dudas � HYPERLINK "mailto:biologia.iv.smm@gmail.com" �biologia.iv.smm@gmail.com�





“El desarrollo de las guías de autoaprendizaje puedes imprimirlas y archivarlas en una carpeta por asignatura o puedes solo guardarlas digitalmente y responderlas en tu cuaderno (escribiendo sólo las respuestas, debidamente especificadas, N° de guía, fecha y número de respuesta)”




















