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Evaluación Formativa 
Mutaciones en el ADN.  

 

Nombre: _______________________________________________________________ 

Curso:                                    Fecha:                                           Puntaje Máximo: 60 pts  

Porcentaje mínimo de logro: 60%        Puntaje Alumno: _________   Nota: ________ 
 

Ítem I: Selección Múltiple. Lea atentamente cada enunciado y luego 

seleccione la alternativa que crea correcta. (50 pts) 
 

1. Las mutaciones puntuales o génicas tienen la característica de: 

 

A. afectar a un segmento del cromosoma.  

B. mantener la expresión del material genético.  

C. afectar a una región codificante del ADN.  

D. generar cambios en la expresión del material genético.  

E. afectar a una o unas pocas bases nitrogenadas.  

 

2. La imagen representa un cariotipo humano:  

 

Con relación a la figura, ¿cuál de las siguientes 

afirmaciones es correcta?  

 

A. Representa una polipliodía.  

B. Es un ejemplo de euploidía.  

C. Representa un tipo de mutación génica.  

D. El cariotipo corresponde a una mujer con el 

síndrome de Turner.  

E. Corresponde a un cariograma de una persona con síndrome de Klinefelter 
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3. ¿Qué tipo de mutación cromosómica se representa en la siguiente imagen?  

 

 

A. Deleción  

B. Duplicación  

C. Inversión  

D. Translocación  

E. Inserción  

 

 

 

 

 

4. ¿Cuál de los siguientes tipos de mutación, según su clasificación, se relaciona con el 

cáncer? 

 

A. Cromosómicas Estructurales  

B. Cromosómicas Numéricas  

C. Génicas o Puntuales  

D. Aneuploidias  

E. Monosomias  

 

 

5. La anemia falciforme es una enfermedad genética que se produce por una mutación: 

 

A. génica. 

B. cromosómica estructural. 

C. cromosómica de número. 

D. genómica. 

E. espontánea. 

 

 

6. Una enfermedad genética se define como una alteración del material genético que: 

 

A. Produce una alteración del fenotipo normal. 

B. Se transmite a la descendencia. 

C. Afecta el número de juegos cromosómicos. 

D. Altera el metabolismo hormonal. 

E. Altera el fenotipo externo de los organismos 
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7. Respecto a las mutaciones, estas: 

 

A. Pueden actuar como fuente de variabilidad genética. 

B. Ocurren solo a nivel génico. 

C. Nunca alteran el fenotipo del organismo. 

D. Se dan solo en células sexuales. 

E. Presentan deleción solo a nivel cromosómico. 

 

8. Una euploidía se diferencia de una aneuploidía en que la primera:  

 

I. Altera juegos cromosómicos completos. 

II. Afecta solo a cromosomas autosómicos. 

III. Afecta cromosomas en particular. 

 

Es (son) correcta(s) 

 

A. Solo I.  

B. Solo I y II. 

C. Solo II.  

D. Solo II y III. 

E. Solo III 

 

9. El síndrome de Down es una enfermedad genética: 

 

A. Que se produce por una euploidía. 

B. En la que se pierde un cromosoma X. 

C. Provocada por una inversión cromosómica. 

D. Causada por una mutación cromosómica numérica. 

E. Que genera una sobrecarga en el par cromosómico sexual. 

 

10.  La diferencia entre una monosomía y una trisomía radica en que esta última: 

 

A. Pertenece al grupo de las mutaciones cromosómicas estructurales. 

B. Se puede distinguir con la observación de un cariotipo. 

C. Le confiere al individuo un cromosoma de más. 

D. Corresponde a un cambio a nivel génico. 

E. Se clasifica como una aneuploidía. 
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11. ¿Cuál de las siguientes opciones referidas a las mutaciones es correcta? 

 

A. Las mutaciones son la única fuente de variabilidad genética importante para la evolución. 

B. Existen mutaciones génicas y cromosómicas. 

C. La duplicación consiste en un cambio de la posición de la información dentro de los 

cromosomas. 

D. La deleción es el aumento de la información genética dentro de un cromosoma. 

E. Las mutaciones se producen solamente en las células sexuales. 

 

 

12.  El siguiente esquema representa un segmento de una cadena de ADN normal y tres 

ejemplos de mutaciones que este puede experimentar. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Al respecto, es correcto inferir que:  

 

A. Los ejemplos corresponden a mutaciones cromosómicas como la deleción y la duplicación. 

B. La mutación 1 es una transversión donde se reemplaza una base púrica por una pirimídica. 

C. La mutación 2 corresponde a una transición donde se altera el orden de lectura. 

D. La mutación 3 corresponde a una sustitución donde hay reemplazo de dos bases 

nitrogenadas por otras. 

E. Las mutaciones 2 y 3 corresponden a una duplicación y a una inversión respectivamente. 
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13.  La(s) similitud(es) entre una aneuploidía y una euploidía radica(n) en que 

 

I. Son mutaciones cromosómicas. 

II. Son alteraciones en el número de cromosomas. 

III. Se presentan solo en los cromosomas sexuales. 

 

A. Solo I  

B. Solo II  

C. Solo III 

D. Solo II y III 

E. Solo I y II 

 

14. ¿Qué tipo de mutación se representa en la siguiente imagen? 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

A. Deleción: pérdida de un segmento que se agrega a un cromosoma no homólogo. 

B. Duplicación: repetición de segmentos entre cromosomas no homólogos. 

C. Inversión: cambio de posición de un segmento del brazo largo al brazo corto. 

D. Translocación: intercambio de segmentos entre cromosomas no homólogos. 

E. Inserción: intercambio de genes entre cromosomas homólogos. 
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15. ¿Qué tipo de mutación se representa en el siguiente esquema? 

 

 

A. Adición 

B. Inversión 

C. Duplicación 

D. Transversión 

E. Translocación 

 

 

 

16. ¿Qué tipo(s) de mutación(es) se representa(n) en el siguiente esquema? 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

I. Deleción 

II. Adición 

III. Mutación génica 

 

A. Solo I 

B. Solo II 

C. Solo III 

D. Solo I y III 

E. I, II y III 
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17.  ¿A qué tipo de mutación corresponde la siguiente definición? 

 

Son alteraciones en el número de los cromosomas propios de la especie. 

 

A. Deleción  

B. Adición  

C. Tranversión  

D. Numéricas  

E. Somáticas  

 

 

18.  ¿Cuál de las siguientes bases nitrogenadas son de tipo pirimidicas? 

 

A. Citosina, Timina, Uracilo  

B. Uracilo, Guanina, Adenina  

C. Adenina, Timina, Citosina 

D. Citosina, Uracilo , Adenina 

E. Uracilo, Adenina, Timina  

 

 

19. ¿Cuál es la razón de la existencia de las mutaciones numéricas? 

 

A. Se generan por la no disyunción de los cromosomas en la meiosis. 

B. Se generan por el no apareamiento de los cromosomas durante la meiosis 

C. Se generan debido a la gran variabilidad de alelos  

D. Se generar por la sustitución de pares de bases en la meiosis  

E. Se generar por la no deleción de los cromosomas defectuosos.  
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20. La imagen muestra un ARN normal y otro que se generó producto de una mutación 

génica. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Al respecto es correcto afirmar que: 

 

I) ocurrió una deleción.  

II) modificó el marco de lectura de la traducción.  

III) genera una igual a la orginal.  

 

A. Solo I.  

B. Solo II.  

C. Solo III.  

D. Solo I y II.  

E. I, II y III.  

 

21. ¿Cuál es la condición que se debe cumplir para que una mutación no sea heredable? 

 

A. Debe ocurrir en las células sexuales  

B. Debe ocurrir luego de la fecundación en las células sexuales  

C. Debe ocurrir en el espermatozoide pero no en el ovocito II 

D. Debe ocurrir en los cromosomas autosómicos. 

E. Debe ocurrir en los cromosomas sexuales  
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22.  ¿Cuál es la diferencia entre la Deleción Cromosómica y la Deleción Génica? 

 

I. Que en la deleción cromosómica hay cambio o sustitución de pares de bases 

nitrogenadas. 

II. Que en a deleción génica hay pérdida de una o más  bases nitrogenadas  

III. Que la deleción cromosómica es una pérdida de material genético que afecta la 

estructura interna de los cromosomas. 

 

A. Solo I  

B. Solo II 

C. Solo II y IIII 

D. Solo I y II 

E. Todas son correctas  

 

23.  ¿A qué tipo de mutación corresponde la siguiente descripción?: Cambio de la base 

nitrogenada, pero de grupo distinto. En este ejemplo, de pirimídica  a púrica. 

 

A. Replicación  

B. Duplicación  

C. Transversión  

D. Inversión  

E. Euploidia  

 

24. ¿Cuál de las siguientes enfermedades no corresponde a una aneuploidia? 

 

A. Síndrome de Down 

B. Síndrome de Cri du chat  

C. Síndrome de Klinefelter  

D. Síndrome de Turner  

E. Ninguna es correcta  

 

25. ¿Cuál de las siguientes mutaciones puede ser portada tanto por hombres como por 

mujeres? 

 

A. Síndrome de Klinefelter 

B. Síndrome de Turner  

C. Triple X 

D. Síndrome de Down  

E. Duplo Y  
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Ítem II: Desarrollo (10 pts) 
 

Para cada uno de los siguientes cariotipos de células humanas indique el sexo del individuo, 

el tipo de aneuploidía, si ésta se presenta en los cromosomas autosómicos o sexuales, y el 

nombre del síndrome que padecen las personas que portan estas aneuploidías. 

 

 

Caso Nº1  

 

Sexo del individuo: 
 

Tipo de Aneuploidia:  

 

Nombre del Síndrome:  

 

 

 

 

Caso Nº2  

 

Sexo del individuo: 

 

Tipo de Aneuploidia:  

 

Nombre del Síndrome: 
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Caso Nº3  

 

Sexo del individuo: 

 

Tipo de Aneuploidia:  

 

Nombre del Síndrome: 

 

 
2. Indique a qué tipo de mutación corresponde cada uno de los siguientes esquemas 

presentados.  

 
 

  
 
 
 

 
 
 
 

 

 
 
 
 

 
 
 
 
 


