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A mutációk lehetnek spontának vagy kémiai szerekkel, sugárzással indukáltak. 
Típusok:

· Milyen sejtben történik?

Szomatikus: utódokba nem adódik át, gyakran köze van a rákhoz

Csíravonalbeli: gaméták változnak, utódokba továbbadható 

· Mit okoz fenotípusosan?

Morfológiai: szemmel látható változást okoz az érintett szervezetben (pl. albínó)

Anyagcserét érintő: a szervezet függ olyan tápanyagoktól, amelyeket a vad típus nem igényel (auxotróf mutánsok), valamilyen enzim elvesztése.
Letális: életfontosságú gént érint, a haploid azonnal elpusztul, homozigóta diploid is, de a heterozigóta lehet életképes, mivel a mutáió általában recesszív (pl Huntington kór)
Kondicionális: (szerintem ez a feltételes) bizonyos körülmények között érvényesül. Van belőle letális és nem letális is. Pl. az átíródó fehérje alacsony hőmérsékleten rendben működik, de a magas hőmérsékletre a normálisnál érzékenyebb és kicsapódik. (pl. sziámi macska csak a meleg helyeken világos színű)
Pontmutáció: 1 v. néhány bázis megváltozása, beékelődése (inzerció), kiesése (deléció)

(SNP: egy nukleotid megváltozása/single nucleotide polymorphism)
· Tranzíció: pirimidin helyére pirimidin, purin helyére purin

· Transzverzió: pirimidin helyére purin vagy fordítva
· Frameshift mutáció: egy bázis inzerciója vagy deléciója miatt a leolvasási keret eltolódik, teljesen más aminosavsorrendet kódol.
Reverzió:

A vad fenotípushoz visszatérés.

Kétféleképp lehet,

· vagy valódi reverz mutáció (=back mutáció), amikor a mutáns bázis visszaalakul az eredetinek megfelelően, 

· vagy a gén másik részében olyan változás, amely kompenzája az első mutációt.
Szupresszor mutáció:

Az egyik mutáció hatását egy másik mutáció elnyomja.
· intragénikus: egy génen belül van mindkettő

· intergénikus: a mutációt egy másik génben fellelhető mutáció nyomja el.

Mutátor mutáció:

Példa: DNS polimeráz III holoenzim  alegysége felelős a 3’-5’ exonukleáz aktivitásért, amely a leolvasás ellenőrzéséhez elengedhetetlen. A mutD gén ezt befolyásolja, sok mutáció marad az újonnan szintetizálódó DNS láncban.
Van olyan mutáció is, ami a mismatch reparációval kapcsolatos.

(csak zárójel, hogy olyan mutáció is van, ami pontosítja a másolást, az ilyen szervezetek evolúciója nagyon lassú és nehezen alkalmazkodik)

Cisz elemek mutációja:

Cisz elem: a mutációt másik gén terméke nem tudja jóvá tenni
Cisz

· Promóter, operátor

· DNS szekvencia, amely nem íródik át

· Vele fizikailag kapcsolt DNS-szakaszra fejti ki hatását
Transz elem: más génekkel kölcsönhatásba léphet, bárhol legyenek is

Transz

· Regulátor

· Valamilyen géntermék

· Diffúzibilis, máshol fejti ki a hatását

Mutációk hatása a fehérje szerkezetre:

A fehérjeszerkezetet befolyásolja az aminosav összetétel.

Misszensz: más aminosavat kódol a mutáns triplet (pl. sarlósejtes anémiában a hemoglobint kódoló gén mutáns)

Nonszensz: STOP kodon kerül a gén közepébe

Szensz/silent/csendes: a kódolt aminosav nem változik (a redundáns genetikai kódnak köszönhetően; főleg a kodon harmadik helyén gyakori) 
Frameshift mutáció: egy bázis inzerciója vagy deléciója miatt a leolvasási keret eltolódik, teljesen más aminosav sorrendet kódol.

Gain-of –function: új, abnormális funkciója van a génterméknek, általában domináns
Loss-of –function: a vad típushoz képest a géntermék kevésbé vagy egyáltalán nem működik, általában recesszív
Itt említem meg a hipomorf mutációt, ami a génátíródás szempontjából annyit jelent, hogy a gén kevésbé íródik át, vagy az átíródott termék kevésbé funkcionál.
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