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La elección para copiar una u otra cadena de ADN depende de la secuencia del promotor situado en cada cadena, ya que éste dirige y orienta a 

la ARN polimerasa; por tanto, la cadena de ADN que se transcribe puede ser la 3´- 5´ o la 5´- 3´. 

La ARN polimerasa empieza transcribiendo una secuencia que hay después de la 

secuencia consenso y que luego no se traducirá, la 5´ UTR.
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(Son tripletes de nucleótidos del ARNm)
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Plegamiento postraduccional de las proteínas: chaperonas moleculares

     Generalmente, los polipéptidos recién sintetizados no son funcionales, ya que 

deben adquirir la conformación tridimensional adecuada y, en muchas ocasiones 

varias cadenas polipeptídicas deben plegarse correctamente para poder 

agruparse y formar una estructura cuaternaria funcional. El plegamiento de las 

cadenas peptídicas es espontáneo, de manera que conforme se van 

sintetizando, la propia secuencia de sus aminoácidos va dictando la forma en 

que deben plegarse para adoptar la conformación espacial adecuada que 

determina su funcionalidad biológica.

      Pero, a veces, el plegamiento no es espontáneo, ya que muchas proteínas son 

incapaces por sí solas de alcanzar su conformación nativa y requieren la 

actuación de las chaperonas moleculares.

Las chaperonas moleculares son un 

grupo diverso de proteínas que 

proporcionan un entorno seguro para 

que las cadenas peptídicas puedan 

plegase correctamente. Las chaperonas 

no alteran el resultado final del 

plegamiento proteico, simplemente lo 

aceleran, evitando la formación de 

agregados proteicos antes de que 

finalice el plegamiento correcto de las 

proteínas. 
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Cualquiera de estas mutaciones afecta a uno solo de los nucleótidos y solo un 

triplete de bases es el que se ve afectado. Como el código genético es degenerado, 

el triplete puede sustituirse por otro que codifique al mismo aminoácido, de modo que 

la mutación no afectaría al individuo y sería entonces una mutación silenciosa.

Por otra parte, puede que el nuevo triplete codifique otro aminoácido diferente. En este 

caso, salvo que sea uno de los aminoácidos que conforman el centro activo de una 

proteína, no tienen graves consecuencias. Si la mutación ocurre en el codón de 

terminación, se producirá una proteína más larga, hasta que aparezca un nuevo codón 

de terminación. Si la mutación crea un codón de terminación antes del lugar apropiado, 

se formará una proteína más corta.

En algún caso se puede producir una proteína que mejore a la original, y entonces el 

portador tendrá una ventaja que podrá transmitir a sus descendientes. 
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- Triploidía. En este caso las células somáticas contienen tres juegos de 

cromosomas (3n). Los individuos triploides son estériles, ya que la 

distribución de los cromosomas del tercer juego en los gametos admite 

diversas combinaciones desde n a 2n, pasando por todos los números 

intermedios.



- Tetraploidía. Son tetraploides aquellas células o individuos con cuatro 

juegos de cromosomas (4n). 





El caso de monosomía más común en el hombre es la XO, 

llamada síndrome de Turner. Los individuos afectados presentan 

rasgos variables que se pueden manifestar total o parcialmente. 

En general se caracterizan por un aspecto senil, orejas de mayor 

tamaño del normal y de baja implantación, cuello corto, mamas 

distanciadas. Al llegar a la pubertad presentan un aspecto 

somático femenino con ausencia de caracteres secundarios. Son 

estériles debido a la falta de desarrollo de los ovarios y del útero y 

a la atrofia de los oviductos. Su cariotipo es de 45 cromosomas 

(44+X).

Se trata de la única 

monosomía viable en 

humanos, la carencia 

de cualquier otro 

cromosoma en la 

especie humana es 

letal. 



Aneuploidías en 
heterocromosomas

• Síndrome de Turner (44 autosomas 
+ X)

▪ Afecta sólo a las mujeres
▪ Genitales y mamas subdesarrolladas
▪ Estériles
▪ Cuello corto
▪ Baja estatura
▪ Ausencia de menstruación
▪ Anomalías en ojos y huesos



- Trisómico. Corresponde a diploides con un cromosoma extra en 

uno de los pares cromosómicos; su fórmula genómica es 2n+1.  

Forman gametos (n) y (n+1), ya que durante la profase meiótica los 

tres homólogos se pueden asociar formando una estructura trivalente 

que ocasiona una distribución irregular del cromosoma extra. En el 

hombre se pueden presentar diversas trisomías, según cuál sea el 

cromosoma triplicado. 

 

 Un ejemplo común es Síndrome de Down (trisomía 21). Su cariotipo 

es de 47 cromosomas (45+XX o XY). El individuo afectado presente 

tres cromosomas en el par 21 en lugar de los dos normales, lo que 

crea un desbalance genético que actúa durante el desarrollo 

embrionario y que es el responsable de las manifestaciones 

patológicas posteriores que, en líneas generales, son:

  -    Desarrollo defectuoso del sistema nervioso central.

  -    Retraso mental.

  -    Hipotonía muscular.

  -    Repliegue de la piel en el ángulo interno del ojo, 

  característico de la raza mongólica, que ha sido la causa de  

 la utilización del ambiguo nombre del mongolismo. 

  -    Achatamiento nasal.

  -    Separación de los ojos.

  -    Cara con aspecto de luna llena.

La probabilidad de tener un hijo 

afectado con el síndrome de Down 

aumenta con la edad de la madre hasta 

valores comprendidos entre el 1-6% en 

mujeres que superan los 40 años de 

edad.



• TRISOMÍA 18, Síndrome de Edwards ( 47 
cromosomas)

Causa muerte fetal durante el embarazo, los que logran 
nacer tienen complicaciones médicas más graves y 
peligrosas que el Síndrome de Down, padecen retraso 
mental y malformaciones del aparato circulatorio.



• Síndrome Triple X (44 autosomas + 
XXX)

▪ Las “super-mujeres”

▪ Suelen ser más altas

▪ Tienen menos coordinación

▪ Fertilidad limitada

▪ Con rasgos de gigantismo y masculinos

Ewa Kłobukowska



• Síndrome de Klinefelter (44 autosomas + 
XXY)

▪ Afecta a hombres

▪ Retraso mental

▪ Estériles

▪ Genitales poco

 desarrollados 

▪ Desarrollo de pechos



• Síndrome duplo Y (44 autosomas +XYY)

▪ “Super-hombre”

▪ Muy altos y delgados

▪ Retraso mental leve

▪ Problemas de comportamiento























Pueden causar la rotura de los cromosomas, promoviendo así mutaciones 

cromosómicas y también modificar las bases nitrogenadas, lo que da lugar a 

mutaciones puntuales.

Las partículas  son núcleos de helio, es decir, dos protones con dos 

neutrones y las partículas  son electrones.
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