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https://upload.wikimedia.org/wikipedia/commons/7/72/Gene-duplication.png

Variación en el número de copias de un gen (CNV) 

Pérdida o ganancia de material genético entre individuos de la 
misma especie

Diferencias en el número de copias de un gen (CND)

Pérdida o ganancia de material genético entre individuos de diferentes 
especies



◦ Clasificadas principalmente en dos categorías:

◦ Secuencias repetidas cortas. Di- o tri-nucleótios, incluso 
combinaciones de ambos.

- Polimorfismos en el número de copias (CNPs), menores a 10kb. 
Comunes en genes del sistema inmune, vías de detoxificación.

◦ Secuencias repetidas largas, que pueden representar hasta 
un gen completo.

◦ Límite difuso entre ambas categorías.

Variación en el número de copias de un gen (CNV) 



◦ Secuencias repetidas largas, que pueden representar hasta 
un gen completo.

◦ Causante de variación en el genoma.
◦ Ampliamente distribuidas a nivel poblacional.
◦ Rango de extensión 1x103 a 5x106 pb.

◦ Clasificadas como variaciones estructurales.
◦ Afectan el fenotipo.

Variación en el número de copias de un gen (CNV) 



https://www.nature.com/scitable/topicpage/copy-number-variation-and-human-disease-741737/#

Variación en el número de copias de un gen (CNV) 

◦ ¿Cómo se generan?

◦ Recombinación homóloga no-alélica (B).

◦ Recombinación no homóloga, o de 
homología en muy pocas bases. B

A



Variación en el número de copias de un gen (CNV) 

◦ ¿Cómo las podemos identificar?

◦ Citogenética clásica.

◦ Hibridación fluorescente in situ (FISH).

https://www.genome.gov/genetics-glossary/Fluorescence-In-Situ-Hybridization



Iskow et al. 2012, doi:10.1016/j.tig.2012.03.002.

◦ ¿Cómo podemos identificar las CNVs?



https://www.illumina.com/science/technology/next-generation-sequencing/plan-experiments/paired-end-vs-single-read.html

◦ ¿Cómo podemos identificar las CNVs?



Tuzan et al. 2012, doi:10.1038/ng1562.

¿Cómo podemos identificar las CNVs?



CNVs en el genoma humano: amilasas

◦ AMY1 (salival) y AMY2 (pncreática) forman un 
cluster en el cromosoma 1.

◦ AMY1 con 2-18 y AMY2 de 2-12 copias por 
persona.

◦ Correlación positiva entre CNVs de AMY1 y niveles 
de proteína en saliva (Perry et al. 2007).

AMY1

◦ Pero la función de la amilasa puede estar también afectada en mayor medida por 
modificaciones de la proteína o la formación de complejos (Carpenter et al. 2017).



Novembre et al. 2007, Nature Genetics 39:1188-1190.
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CNVs en el genoma humano: AMY1



(Iskow et al. 2012, doi:10.1016/j.tig.2012.03.002.

Pruebas para estudiar apartamientos de la neutralidad



Rinker et al. 2019, www.pnas.org/cgi/doi/10.1073/pnas.1901093116.

CN = V =  varianza de CN



Rinker et al. 2019, www.pnas.org/cgi/doi/10.1073/pnas.1901093116.

Los osos polares exhiben perfiles de CN divergentes al ser comparados con los osos pardos y negros



◦ Polimorfismos o  fijación de CNVs – deriva génica y selección 
natural.

◦ Efecto del tamaño poblacional y de la eficacia darwiniana.

◦ CNVs y surgimiento de familias multigénicas.  

Evolución por variación en CNVs


