
Mutazioni Geniche



Cambiamenti nella sequenza nucleotidica del DNA. Tali 
cambiamenti possono alterare l’informazione genetica.

•Mutazioni spontanee reazioni chimiche, radiazioni 
naturali, errori nella replicazione 
del DNA

•Mutazioni indotte mutageni fisici, chimici, biologici









Mutazioni puntiformi : alterano un singolo nucleotide

(una coppia di basi)

•Mutazioni per sostituzione di base

•Mutazioni per inserzione /delezione di base



























L’inserzione o delezione di uno o più nucleotidi in una regione 
codificante per una proteina può causare lo scivolamento del 
registro di lettura del mRNA a partire dal codone in cui è
avvenuta la mutazione.

Le mutazioni che alterano il registro di lettura (reading-frame ) 
sono le mutazioni frame-shift .

Le mutazioni frame-shift sono causate da inserzione o 
delezione di un numero di basi non multiplo di tre.





Mutazioni spontanee

Reazioni chimiche idrolitiche possono originare mutazione:

•Depurinazione rottura del legame N-glicosidico

•Deaminazione es: C → U

La deaminazione di una 5-mC produce T. Hot spot per 
transizioni C → T















Le mutazioni spontanee dovute ad errori da parte della 
DNA polimerasi sono dovuti alla tautomeria delle basi.

Nella forma tautomerica (rara) le basi possono appaiarsi 
con basi diverse da quelle canoniche.







Mutazioni indotte

•Agenti fisici radiazioni ionizzanti, raggi UV

•Agenti chimici agenti alchilanti, analoghi di base, agenti 
intercalanti

•Agenti biologici trasposoni














