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CONCEPTE DE MUTACIO

Les mutacions son alteracions a I'atzar del material genétic (ADN a les céllules i ADN o
ARN als virus).

Normalment signifiquen deficiencies i a més arribar a ser letals.

En general s6n recessives i queden amagades.

Malgrat que normalment son negatives per a l'individu, comporten un aspecte positiu per a
lespécie, ja que aporten variabilitat a la poblacié. Aixd permet que, si es produeix un canvi
en I'ambient i les noves condicions s6n molt adverses per als individus normals, resisténcia
d’individus mutants fa que n'hi pugui haver alguns que suportin aguestes condicions i,
gracies a aquests, l'espécie no s'extingeixi. Aixi doncs, les mutacions permeten I'evolucid
de les espécies.

Segons el tipus de cél.lules on es produeixen, tenim:

Mutacions somatiques . Afecten a cel.lules somatiques. En aquest cas tret que es
converteixin en cél'lules cancerigenes, no tenen gaire importancia, ja que si les
cél'lules no sén viables, es poden substituir per altres cél’lules, i si son viables, com
que es divideixen per mitosi, donen lloc a una colonia o un clon de céllules
mutants s a la primera, sense cap altra complicacio

Mutacions germinals . En aquest cas si que son transcendentals, ja que totes les
cellules del nou organisme tindran la mateixa informacioé que la céllula zigot.

Segons la manera d’apareixer, tenim:

Mutacions naturals : Si apareixen de manera espontania. En els humans, la taxa
de mutacio espontania és dun gen mutant per cada 100.000 gens, aixo vol dir una
mitjana d’'un gen mutat a cada gameta, per tant a cada generaci6 sincorporen dos
gens mutats per individu.

Mutacions induides : Provocades per mitja de radiacions i determinades
substancies quimiques, que s’anomenen agents mutagens.

Segons I'extensid del material genétic afectat, es distingeixen tres tipus de mutacions:

Mutacions géniques (alteracions de la seqiiéncia de nucleotids d'un gen).

Mutacions cromosomiques (alteracions de la seqiiéncia de gens d'un
cromosoma).

Mutacions genomiques (alteracions del nombre de cromosomes).
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- LES MUTACIONS GENIQUES

Concepte i classificacio

Les mutacions géniques son alteracions en la seqiiencia de nucleotids d'un gen. Per aixo
també anomenen puntuals. Segons el tipus d'alteracié, tenim:

1) Mutacions per substitucié de bases. = S6n canvis d'una base
per una altra. Com que hi ha dos tipus de bases, les puriques (A
i G) i les pirimidiniques (T i C), es distingeixen dos tipus de
substitucions de bases:
Transicions. Substitucions duna purina per una altra, o
duna pirimidina per una altra.

Transversions. Substitucions d'una purina per una CATCA@CAT
pirimidina, o a l'inrevés.

CATCATCAL

Normal

Substitucid

Les substitucions provoquen I'alteracic') d'un anic triplet i, per
tant, tret que indiquin un triplet daturada, o un aminoacid del
centre actiu d'un enzim, no solen ser perjudicials.

Insercio

2) Mutacions per pérdua (deleccions) o insercié de
nucledtids (addicions). Com que el missatge genetic es

tradueix de tres en tres, les delecions i addicions, tret que es CAlCCAT
compensin entre si, produeixen un corriment en l'ordre de ‘
lectura i, per tant, alteren tots els triplets seguents. Les Delecio

conseqléncies que comporten solen ser greus.

Causes

1) Errors de lectura. Els errors de lectura que hi pot haver durant la replicacio de L'ADN poden
ser deguts a dues causes:

a) Els canvis tautomérics. Cada base nitrogenada es pot presentar en dues formes dife-
rents anomenades formes tautomeriques o tautomers; una és la normal i L' altra és la
rara. Les dues formes estan en equilibri, i espontaniament es passa de l'una a l'altra, fet
gue s'anomena canvi tautomeric. Aix0, si succeeix durant la replicacié, implica mutacions,
ja que canvia la base complementaria en el nou filament d’ADN.

b) Els canvis de fase. Soén lliscaments del filament que es forma sobre el filament motlle
de manera que queden bucles quan es tornen a aparellar. El creixement continua i la
diferéncia queda fixada, i aixi s'origina la mutacio.

2) Lesions fortuites. Son alteracions de l'estructura d'un o uns quants nucleotids, que
apareixen de manera natural. Les més frequents sén:
a) Despurinitzacié. Pérdua de purines

b) Desaminaci6. Pérdua de grups amino a les bases nitrogenades, que aleshores
s'aparellen amb una de diferent de la normal.

c) Dimer de timina. Enllag entre dues timines contiglies. Generalment el provoquen els
rajos ultraviolats de la radiacié solar.
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3) Transposicions. Soén canvis de lloc espontanis de determinats segments d' ADN, els
anomenats elements transposables.

La transposicio, juntament amb la recombinacié

génica (ja estudiada), suposa uns mecanisme de |° , ,
16 ADN donant amb transposé ADN receptor ADN receptor amb transpos6
reordenacio de gens. s & —
i - = —
La transposicio consisteix en el desplacament de 1 escislo del ramspost ' =+=
seqléncies d’ADN dins d’'un mateix cromosoma o 2 + 2 ==
entre diferents cromosomes. Aquests elements -— & Aot daant desrésde
mobils o elements  transposables tenen les — i o

sequents caracteristiques:
- Contenen un gen que codifica un enzim

anomenat transposasa , responsable de ADN donantamb ADN receptor amb

ADN receptor retrotransposo

retrotransposo

catalizar I'escisi6 de I'element transposable - —
d'un punt de PADN i la seva insercid | = = e
posterior en un altre punt de '’ADN. o :ranscm;:m;:de|um ! :

- Als seus extrems tenen unes seqiiencies ' 1 Qf;?ﬂgﬂmff:‘::;n ADN donantainb
especials anomenades seqiiéncies  |** T
d’insercio gque s6n els punts de fomadodua
reconeixement i accio de les transposases AON_ l/ S

A les cel.lules eucariotes hi ha dos tipus d’elements transposables anomenats transposons i
retrotransposons , que es diferencien pel seu mecanisme de transposicid. En els bacteris

nomeés existiesen transposons
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Les mutacions géniques i els seus sistemes de repar  acio

S'ha observat que I'ADN-polimerasa té una activitat exonucleasa anomenada correccié
de proves, que redueix drasticament la possibilitat de cometre errors. Aquesta activitat
consisteix en el fet que I'ADN-polimerasa, abans d'afegir un nou nucleétid, comprova si I
anterior és el correcte, i si no ho és, el retira i el substitueix pel correcte. Malgrat aixo,
deixa un nucleotid equivocat per cada 10" nucleotids afegits.

Per aix0 hi ha un sistema d'enzims, anomenat sistema de reparacié, que constantment
revisa I'ADN acabat de sintetitzar i repara aquestes lesions. Aquests sistemes rebaixen
I'error a tan sols un cada 10° nucleotids replicats. Aquest error heretat pot representar un
desavantatge per a uns quants inviduus, perd permet una variabilitat en la descendéncia que
possibilita la supervivéncia de I'espécie davant de canvis posteriors del medi.

Hi ha tres sistemes diferents de reparacio:

1) Reparacié amb escissié de 'ADN Ditiar de timina
Aquest  procés  sinicia  amb  una [T T}
endonucleasa, que detecta l'error i produeix | | LT ?
dos talls als dos costats de I'error. ook o g

. . |5 T 5 v . f'ﬁTT\T 5
Després actua un enzim exonucleasa, que 5
elimina tots els nucleotids del segment tallat. | &4 5'p
A continuacié, I'ADN-polimerasa sintetitza el LTI e o TTTTTT S
segment de forma correcta. l ADN- pohmerasa
Finalment una ADN-ligasa uneix l'extrem [LIITTTTTTTTITTTTT I’—l—f Hig
final. l ADN-ligasa
En el cas d'un error per mal aparellament, per [TTTTTTTTTTTITTTTT] r\l [T 8

exemple, laparellament G = T, el sistema
distingeix si lerroniaéslaGolaT

1) Reparacio sense escissi6 de I'ADN.

Hi ha mecanismes directes de reversio de les lesions. Per exemple, el cas dels enzims
fotoreactius, uns enzims que s'activen amb la llum i que s6n capacos de trencar els
enllacos entre dues pirimidines contigiies eliminant els dimers de timina. Aixi doncs, la
llum produeix la reparacié de la lesié que ella va originar.

2) Sistema SOS

Si per l'accié prolongada d'un agent mutagen important es produeix un nombre elevat de
faltes o alteracions de bases nitrogenades en el filament patrd, pot ser que s'inicii la
duplicacio de IADN sense que els mecanismes hagin acabat darreglar-les. Com que
| ADN-polimerasa tan sols reconeix A, T, C i G, la duplicacié quedaria paralitzada.

Per evitar-ho, hi ha un sistema enzimatic, anomenat enzims correctors del sistema
SOS, que elimina aquest bloqueig perd a costa d'introduir una base complementaria a
latzar i per aixd molt probablement erronia. Sevita el bloqueig de la replicacié, pero
s'originen cel-lules filles amb moltes mutacions. Aixi doncs, el sistema SOS permet que
les alteracions que originen aquests agents mutagens al final donin ceél-lules amb muta-
cions. Si aquestes afecten el control de la divisié

f de replicacio icacio j
P” Complex de replicacio bloquejat Complex de replicacié Nucledtid erroni col-locat
Lesié que impedeix alterat pels enzims per permetre la duplicacié

] la continuacio é del sistema SQS
. d;la reph:acxc‘)% TTT JT!_W_D W%/Z M
|
{ (AN U_LLL‘LJ' \_U_(_LLJ‘

licacio d'ADN Aturada Induccio

La sintesi d"ADN progres
de la resposta SOS fhey

perd amb una alteracié
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S6n les mutacions que provoquen canvis en l'estructura interna dels cromosomes.

LES MUTACIONS CROMOSOMIQUES

distingeixen els tipus seguents.

Delecié. Es la pérdua d'un fragment del cromosoma.

Duplicacio.

Si el fragment conté una gran quantitat de gens, la delecié pot tenir
conseqléncies patoldgiques o fins i tot letals. Per exemple, en els
éssers humans, una delecio en el cromosoma 5 produeix la sindrome
anomenada cri du chat. Els infants afectats per aquesta sindrome
emeten uns sons semblants als miols del gat, presenten microcefalia,
retard mental marcat i, generalment, no arriben a adults. Si una
deleccio afecta els dos cromosomes homolegs, sol ser letal.

Es la repetici6 d'un

segment dun cromosoma.

Inversié.

La replica pot trobar-se en el mateix
cromosoma, haver-se unit a un
cromosoma no homoleg, o fins i tot

haver-se independitzat amb un
centromer propi. Les duplicacions
permeten augmentar el material
genetic i, gracies a mutacions
posteriors, poden determinar

I'aparici6 de nous gens durant el
procés evolutiu.

Es el canvi de sentit d'un

fragment en el cromosoma.

Translocacié. Es el canvi de posici6 d'un fragment de

Les inversions no solen comportar
perjudicis a lindividu perd si als
descendents si durant meiosi es
produeix un encreuament dins la
inversio.

Poden ser:

Pericéntriques , si inclouen el
centromer

Paracentriques , si no inclouen
el centromer

cromosoma.

6

Les translacions no solen perjudicar l'individu que ha sofert
pero si que poden afectar la descendéncia, ja que aquesta
pot heretar un cromosoma incomplet o amb duplicacions.
Un exemple és la translocacié Robersoniana
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LES MUTACIONS GENOMIQUES

Concepte i tipus

Son les alteracions en el nombre de cromosomes propi d'una especie.
Se'n distingeixen aquests tipus:

Aneuploidia
Es L'alteracié en el nombre normal (generalment dos) d'exemplars d'un o més tipus de

cromosomes, sense arribar a afectar el joc complet.
Poden ser:

Nul-lisomies , en les quals falta un parell de
cromosomes homolegs (2n-2)

Q| I [ T}
Monosomies , en les quals manca un sol é I

cromosoma (2n-1). Un exemple de monosomia en , .
humans és la sindrome de Turner, en la qual les . vy &
dones, en lloc de tenir dos cromosomes X, tan sols en a l 3 i ) ' z 5 i I po i
tenen un (dones XO); en total tan sols tenen 45 ‘ s s s "

cromosomes. THRINY 11 k1 &6

15 1 it 1

Trisomies , en les quals es guanya un cromosoma

(21+1). Un exemple de trisomia en humans és la irBx 'y I i
sindrome de Down o trisomia del cromosoma 21.

19 m

Les aneuploidies afecten greument el fenotip, per la qual cosa molts vegades son letals.
L'augment de copies dels gens presents en el cromosoma extra altera les concentracions
dels productes gencis i aixo0 interfereix en el desenvolupament de l'individu.

Euploidia

Es lalteracié en el nombre normal de dotacions haploides (jocs de cromosomes) dun
individu. Podem tenir:

La monoploidia o haploidia és l'existéncia d'una sola dotacié cromosomica, és a dir, un
sol exemplar de cada tipus de cromosoma.

La poliploidia és l'existéncia de més de dos
exemplars de cada tipus de cromosomes o, dit d'una
altra manera, de més de dos jocs complets de cromo- z( E ! { n

il

v

somes. Poden ser triploidies, tetraploidies, etcétera. -

S6n més freqglients en algunes plantes i rares en els ‘

animals. Les formes poliploides tenen fulles i fruits | g¢3 P 13% P . BT
BHRIERIIRIIRITRH

meés grans, per la qual cosa resulten interessants per i

a la producci6 agricola. ) .
s . . _ i £ [¢ 241 .

La poliploidia pot ser induida artificialment amb ',“ ’E ' 5! S AR L L

substancies com ara la colquicina, que impedeix la | 4,, s¥s Ek G { i !

formacio del fus metafasic, per la qual cosa, com que " * g

els cromosomes no se separen, apareixen gametes
2n. La uni6 de dos daquests gametes origina
individus 4n. El 47 % de les angiospermes que
consumim soén poliploides.

Ideograma de una célula humana triploide (3n)

41
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Causes

Fusio céntrica. Es la unié de dos cromosomes no homolegs, amb pérdua del centromer d'un

dels dos.

Un exemple de fusié és l'origen del cromosoma 2 huma a partir de dos cromosomes de
primat: en humans n és 23, mentre que en ximpanzés i orangutans n és 24.

Fissi6 céntrica. Es I'escissié dun cromosoma en dos déna lloc a un nou centromer.

Segregacié erronia durant la meiosi.

Es la distribucié erronia de les cromatides

homologues entre les céllules filles durant la meiosi.

Sindrome

Sindrome de Turner
(1/2 000 naixementst

Sindrome de Klinefelter
{2/1 000 naixements|

Sindrome del doble Y

Sindrome de Down

(1/800 naixements)

Sindrome d'Edwards
{1/8000 naixements}

Sindrome de Patau
{1/19000 naixemenis)

ANEUPLOIDIES DELS CROMOSOMES SEXUALS

Mutacio

monosomia del cromosoma
X (44 + X0)

un cromosoma X en excés
{44 + XXY)

un cromesoma Y en excés
{44 + XYY)

Caracteristiques fenotipiques

Dones; alcada baixa; mames poc desenvolupades; torax ample;
estérils.

Homes; alcada elevada; desenvolupament de mames; estérils;
retard mental.

Homes; alcada elevada; retard mental; a vegades s'ha relacionat
amb tendeéncia a |'agressivitat.

ANEUPLOIDIES DELS CROMOSOMES AUTOSOMICS

trisomia del parell 21 {47, +21)
trisomia del parell 18 (47, +18)

trisomia del parell 13 (47, +13)

Ulls oblics; cara aplatada i arrodonida; alcada baixa; desenvolu-
pament fisic, psicomotor i mental retardat; incidéncia més gran
de trastorns cardiacs.

Retard del desenvolupament; crani allargat; crelles deformes i
baixes; peus deformes; dits en grapa; problemes cardiacs i altres
discapacitats; supervivencia menor de quatre mesos.

Retard mental greu; cap petit; llavi leperi | paladar fes; polidactilia
en mans i peus i altres malformacions; mitjana de supervivéncia
d'uns tres mesos.

8
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ELS AGENTS MUTAGENS

Els

agents mutagens son els factors que augmenten sensiblement la freqiéncia normal de

mutacio. Poden ser agents fisics, com les radiacions, o quimics, com algunes substancies
quimiques.

Les radiacions mutagenes

Se'n poden distingir dos tipus, segons els efectes que causen: les radiacions no ionitzants
i les radiacions ionitzants.

a) Les radiacions no ionitzants. Soén els rajos ultraviolats (UV).

Son radiacions electromagneétiques, com la llum, perdo de menys longitud d'ona (entre
160 i 400 nm), i per aix0, més energetiqgues. L'ADN les absorbeix molt. Provoquen
l'ascensié d'alguns electrons a graus de més energia, i aix0 afavoreix la formacio
d'enllagos covalents entre dues pirimidines contiglies (per exemple, els dimers de
timina) i I'aparicié de formes tautomeériques, que donen lloc a mutacions géniques del
tipus transicions.

b) Les radiacions ionitzants.  Son radiacions electromagnétiques de longitud dona
inferior als UV, com els rajos X i els rajos y (gamma), i les emissions de particules
com les radiacions (alfa) i (beta) propies de les explosions nuclears.

Soén radiacions molt més energetiques que els UV. Provoquen la pérdua d'electrons en
alguns atoms de I'ADN que queden en forma d'ions molt reactius.

També poden provocar formes tautomériques, arribar a trencar els anells de les bases
nitrogenades, i fins i tot trencar els enllacos fosfodiéster amb la ruptura conseglient de
I’ADN i, per tant, dels cromosomes.

Les substancies quimiques mutagenes.

SO6n substancies que reaccionen amb I'ADN i provoquen basicament tres tipus
d'alteracions:

a)

b)

c)

d)

Les modificacions de les bases nitrogenades.
Per exemple:

L'acid nitrés (HNO3) les desamina

La hidroxilamina els afegeix grups hidroxil,

L'etiimetansulfonat (EMS) i el gas mostassa els afegeixen grups alquil (metil, etil,
etc.).

La substitucié d'una base per una altra  d'analoga.

Per exemple, en lloc d'una timina es pot situar el 5-bromuracil, o en lloc d'una adenina,
la 2-aminopurina.

Les modificacions i les substitucions de bases nitrogenades impliquen aparellaments
amb bases diferents de les complementaries.

La intercalacié de molécules.
Es tracta de molecules similars a un parell de bases enllagades

Uns altres factors mutagens son els genetics . Hi ha gens mutadors que tendeixen a
augmentar la freqiiéncia de mutacié d'altres gens.
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MUTACIONS | CANCER

El cancer és un conjunt de malalties genétiques que sorgeixen a causa de mutacions de gens
gue afecten multiples activitats cel-lulars., entre les quals s'inclouen: la reparacié d’ADN, la
divisio i la mort cel-lular, la diferenciacié i i les unions cél-lula-cél-lula. Tanmateix, té unes
caracteristiques que el diferencien d’altres malalties genétiques:

- Només I'1% dels cancers s'associen a mutacions en ceél.lules germinals que
incrementen la susceptibilitat de I'individu portador a certs tipus de cancer. Aixi doncs,
les mutacions que causen el cancer es produeixen, de manera predominant, en
cél.lules somatiques i per tant no és una malaltia hereditaria.

- El cancer no sorgeix com a consegiiéncia d’una Unica mutacié, siné de I'acumulacié de
moltes mutacions produides de manera sequencial al llarg de molts anys. Per aixo la
freqiiéncia d'aparicié de cancer augmenta amb I'edat.

Les céel.lules canceroses

Les cél-lules canceroses presenten algunes propietats caracteristiques:
- Origen clonal a partir d'una sola cel-lula
- Activitat bioquimica alterada
- Citoesquelet anormal
- Anomalies cromosomiques
| especialment
- Capacitat de proliferacié alta i incontrolada.
- Capacitat d'envair altres parts del cos.

La combinacié d’'aquestes caracteristiques és el que fa que siguin tan perjudicials. Quan una
cel-lula deixa de respondre adequadament als senyals que controlen la seva divisio, comencen
a proliferar i les seves cél-lules filla formen una massa cel-lular, que s’anomena tumor .

Mentre les cél-lules que formen el tumor romanguin juntes, el tumor sera benigne . Els tumors
benignes es poden eliminar quirdrgicament i no solen causar danys greus.

Si les cel-lules del tumor adquireixen la capacitat de separar-se les unes de les altres, i per via
sanguinia o limfatica, envaeixen altres teixits i formen tumors secundaris (procés anomenat
metastasi), el tumor s’anomena maligne o cancer.

Tipus de cancers
Segons el teixit i tipus cel.lular en que es formen, els cancer es classifiquen en:

- Carcinomers. Cancers que sorgeixen de cel-lules epitelials.

- Sarcomes . SOn els que apareixen en els teixits conjuntiu, ossi, cartilaginds i muscular.
- Leucemies . SOn els que apareixen en cel-lules hematopoetiques.

- Neuroblastomes i glioblastomes . Sén els que apareixen al teixit nervios.

Desenvolupament clonal del cancer

Una de les caracteristiques del cancer és que sén clons, és a dir, que es desenvolupen a partir
d’'una Unica cel-lula que comenca a proliferar de manera descontrolada. Generalment la cél-lula
inicial no té totes les caracteristiques d’'una cel-lula cancerosa. Per aix0 el desenvolupament del
cancer és un procés amb moltes etapes, en les quals les cél-lules van acumulant alteracions
que poden augmentar la seva capacitat de proliferacio, supervivencia, invasié i metastasi.
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L’inici del tumor es deu a l'alteracio genética que provoca la proliferacié anormal d’'una cél.lula
que provoca un clon de ceél-lules anormals.

La progressi6 del tumor es produeix a mesura que es generen noves mutacions en les
cél-lules del tumor. Aquest fenomen esta afavorit pel fet que les cellules que proliferen
rapidament tendeixen a la inestabilitat genética.

Si les mutacions fossin favorables per a la cél-lula i suposessin algun avantatge selectiu,
aleshores els seus descendents dominarien en la poblacié. Aquest procés s’anomena seleccid
clonal.

Durant el desenvolupament del tumor la seleccio clonal és un procés continu, tot i que de
velocitat variable, per la qual cosa les cél-lules tumoral tendeixen a créixer cada vegada més de
pressa i a adquirir caracteristiques de malignitat o canceroses.

Alteracions genétiques i desenvolupament del cancer

La causa principal del desenvolupament del cancer és la desregulacié de la divisi6 cel.lular.
Els mecanismes que regulen aquest procés depenen (com ja s’ha estudiat) de factors
estimuladors i inhibidors.

Els gens que codifiqguen els senyals estimuladors s'anomenen protooncogens , mentre que els
que codifiguen els senyals inhibidors s’anomenen gens supressors de tumors . Les
alteracions de qualsevol d’aquests gens poden afavorir el desenvolupament del cancer.

Els gens estimuladors es poden tornar hiperactius o es poden activar en moments inadequats.
Els gens estimuladors alterats s’anomenen oncogens . El primer oncogen huma que es va
identificar fou el gen ras, que esta implicat en el 50% dels cancers de colon i en el 25% dels de
pulmé. Les mutacions en els gens estimuladors sén dominants, perque la mutacié en una de
les copies és suficient per a produir I'estimulacio.

El creixement cellular també pot estimular-se quan s'inactiven gens supressors . Les
mutacions que es produeixen en els gens supressors s6n generalment recessives. El primer
gen supressor de tumors que es va identificar fou Rb, que apareix alterat en un tumor d'ulls
infantils, el retinoblastoma. El segiient identificat for el p53, que es troba inactivat en cancers
humans, inclouent-hi leucémies, sarcomes, tumors cerebrals, etc.

A més de mutacions en els protooncogens i en els gens supressors de tumors, les cel.lules
canceroses solen presentar altres alteracions com ara: canvis en el nombre i I'estructura dels
cromosomes, mutacions en els gens que codifiquen components del sistema de reparacio de
I’ADN, activacié inadequada de la telomerasa, canvis en els patrons de la metilacié de I'ADN,
etc

Causes del cancer
Hi ha molts factors que influeixen en el desenvolupament del cancer, com:

La constitucié genética . Toti que el cancer no és una malaltia hereditaria, hi ha determinades
mutacions de incrementen la probabilitat que l'individu desenvolupi un cancer. Aquests gens
estan relacionats amb gens que codifiquen proteines supressores de timors o proteines
relacionades amb la reparaci6 de ’ADN.

Es calcula que en entre el 5% i el 10% dels cancers tenen component hereditari, per exemple
el cancer de mama o de colon sén més freqiients en families amb antecedents.

Les condicions ambientals , entre les quals s'inclouen l'estil de vida i I'exposicié a productes
guimics i radiacions. Pel que fa a l'estil de vida s’ha demostrar que la dieta rica en greixos,
I'obesitat i la manca d’exercici, entre d'altres, son factors que augmenten l'aparicié de cancer.
Per altra part el tabac, I'exposicid excessiva als raig solars, etc son factors afavoridors del
cancer.
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Les infeccions de certs virus. Els virus son els agents responsables d’aproximadament el 15%
de tots els cancers humans. Aix0 és degut al fet que produeixen alteracions en el control de la
divisié cel-lular i indueixen aixi la proliferacié de cel-lules. Entre els virus associats a cancers
humans podem esmentar el virus d’Epstein-Barr (limfoma de Burkitt), el virus de I'hepatitis B
(cancer de fetge), el papil.lomavirus (cancer de coll d’Uter) o el citomegalovirus (sarcoma de
Kaposi).

El diagnostic contra el cancer

La lluita contra els tumors malignes es basa en el diagndstic preco¢ d'aquests, quan estan
ben localitzats i encara no ha comencat la fase invasora de la metastasi. Es en aquest
moment en qué cal intervenir quirdrgicament per extirpar el tumor.

Perd s'ha de tenir en compte que el periode preclinic o ocult de molts tipus de cancer pot
durar anys, de manera que, quan es detecta, la intervencié meédica gairebé sempre sol ser
tardana, i aleshores tan sols espot retardar uns quants mesos l'evolucié de la malaltia
cancerosa.

Els metodes preventius contra el cancer sén, ara per ara, el control sanitari de substancies de
les quals sha demostrat I'accié carcinogenica, com ara el tabac, algunes anilines, les
radiacions ionitzants, determinades hormones, etc. Es necessita estudiar la suposada accio
carcinogenica d'altres substancies, com també potenciar la investigacié perque sigui el
mateix sistema immunologic el que controli el desordre de les ceél lules tumorals.
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ACTIVITATS.

Tema 15: Les mutacions

1)
2)

3)
4)
5)

6)
7)
8)

Defineix transicions 1 transversions
Digués si els seglients tipus de mutacions afecten un gen, un cromosoma o el
genoma.
a. Inversi6
b. Translocaci6
Per qué és tan perjudicial prendre el sol en excés?
Diferencies entre Aneuploidia i Euploidia
Per qué quan es fan radiografies s’han de prendre mesures per a evitar I’exposici6
als raig X? Per que és especialment perillés per a dones embarassades ?
Com s’explica 'aparicié del cromosoma 2 huma?
Quins sistemes de reparaci6 existeixen per minimitzar 'efecte de les mutacions?
Cerca informacié sobre les seglients mutacions genomiques. De cadascuna esbrina:
s1 és una mutacidé en els autosomes o en els heterocroosomes 1 quin quadre clinic
presenten.
a) Sindrome de Down
b) Sindrome d’Edwards
c) Sindrome de Turner
d) Sindrome de la triple X
e) Sindrome de Klinefelter
f) Sindrome de la doble Y
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