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Intensywny naptyw danych genomowych

Material genetyczny danego organizmu, w ktérym zakodowana jest informacja
o jego budowie, rozwoju i funkcjonowaniu, nazywa si¢ genomem. Material ten
najczgsciej stanowi kwas deoksyrybonukleinowy (DNA), ale moze nim by¢ roéwniez
kwas rybonukleinowy (RNA) w przypadku niektérych wirusow. Genom zawiera
w sobie zarowno geny kodujace biatka i r6zne funkcjonalne RNA (rRNA, tRNA
i regulatorowe RNA), jak i sekwencje niekodujace. Dzigki rozwojowi nowych tech-
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IL. 1. Zmniejszanie kosztow sekwencjonowania w czasie. Nagly spadek
kosztoéw na poczatku 2008 roku zwiazany jest z wprowadzeniem technik
sekwencjonowania nowej generacji. Wykres wykonano na podstawie da-
nych: K.A. Wetterstrand, DNA Sequencing Costs: Data from the NHGRI
Genome Sequencing Program (GSP), Available at: www.genome.gov/
sequencingcosts. Accessed [30.05.2015]
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nik sekwencjonowania i zmniejszeniu ich kosztéw [1-4] (il. 1) liczba kompletnie
poznanych sekwencji genomowych, czyli kolejnosci nukleotydow budujacych
kwasy nukleinowe, rosnie w tempie wyktadniczym [5, 6] (il. 2). Od czasu opubli-
kowania w 1976 roku pierwszego genomu bakteriofaga MS2 liczacego zaledwie
3569 nukleotydow [7], a nastgpnie w 1995 roku pierwszego genomu o dlugosci
1,8 mln par zasad nalezacego do wolnozyjacej bakterii chorobotworczej Haemo-
philus influenzae [8], poznano juz 6653 kompletne sekwencje genomoéw réznych
organizmow (https://gold.jgi-psf.org/distribution). W trakcie ciagtego sktadania
jest 23 565 genomow, a nieukonczonych 29 940. Znanych jest juz ponad 4700
kompletnych genomow (lub chromosomow) wirusow, prawie 4500 prokariontow
(archeonow 1 bakterii) i ponad 200 eukariontow reprezentujacych rozne linie fi-
logenetyczne [9] (il. 2). W 2001 roku rozszyfrowano rowniez genom cztowieka
[10, 11], a w 2008 roku rozpoczgto ,,1000 Genomes Project”, ktorego celem jest
zsekwencjonowanie ponad 2500 genomow cztowieka z 25 wybranych populacji
z calego Swiata, aby skatalogowa¢ zmiennos$¢ i zréznicowanie naszego gatunku
na poziomie genetycznym (http://www.1000genomes.org/). Ulepszenie technik
izolacji i sekwencjonowania kopalnego DNA (ang. ancient DNA), izolowanego ze
szczatkow martwych od dawna organizméw, pozwolito pozna¢ genom neandertal-
czyka [12] oraz innych ludzi z czasdéw historycznych i prehistorycznych liczacych
nawet ponad 65 tys. lat [13]. Rekord wieku wsrod palegenoméw stanowi genom
wymarlego konia, ktérego szczatki szacowane sa nawet na 780 tys. lat [14]. Od-
czytanie sekwencji wielu genoméw doprowadzito do powstania nowej intensywnie
rozwijajacej si¢ dziedziny wiedzy XXI wieku — genomiki, czyli nauki o genomach,
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11. 2. Wzrost liczby kompletnie zsekwencjonowanych genoméw i chromo-
somow w czasie. Wykres wykonano na podstawie danych: Genome reports
z National Center for Biotechnology Information (NCBI)
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co zapoczatkowalo nowy okres w dziejach biologii, nazwany era poligenomowa
[6]. Od tego czasu wiele zjawisk biologicznych zaczglo by¢ interpretowanych
1 analizowanych z punktu widzenia catych genoméw.

Zroznicowanie 1 zlozono$¢ genomow

Genomy wykazuja r6zng organizacje i strukture¢ w zaleznosci od grupy organizmow.
Wirusy sa najbardziej r6znorodne pod wzglgdem typow czasteczek stanowiacych
genom. Stwierdzono u nich zar6wno genomy zbudowane z czasteczek DNA, jak
i RNA, jednoniciowych i dwuniciowych oraz zamknigtych koliscie i liniowych
(il. 3). Takich czasteczek w danym wirusie (biatkowym kapsydzie) jest najczesciej
jedna, ale moze by¢ tez kilkadziesiat. Najmniejszy genom samodzielnie repliku-
jacego sig wirusa PCV (Porcine circovirus) z rodziny Circoviridae ma wielko$¢
1759 par zasad i koduje tylko dwa biatka [15], natomiast najwigkszy genom wi-
rusa Pandoravirus salinus ma prawie 2,5 mln par zasad i koduje 2541 biatek [16]
(il. 4). Sredniej wielkosci genom wirusa grypy A H5N1 zbudowany jest z o$miu
czasteczek (segmentow) jednoniciowego RNA o dhugosci 13,6 tys. nukleotydow
i zawiera 11 gendéw kodujacych biatka. Jedna z charakterystycznych cech genomow
wirusowych, zwlaszcza infekujacych bakterie (bakteriofagow), jest wystepowanie
genow zachodzacych, ktore posiadaja wspolne sekwencje nukleotydowe. Dzigki
temu ich genomy sa na tyle mate, ze mieszcza si¢ w matej gldwce wirusa, zacho-
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wujac jednoczes$nie informacje¢ genetyczna wystarczajaca do kodowania genoéw
zwiazanych z infekcja i rozwojem wirusa.

Genomy prokariotyczne (archeonow i bakterii) sa dwuniciowymi czastecz-
kami DNA, w wigkszosci przypadkow kolistymi, chociaz moga zdarza¢ si¢ formy
liniowe (np. u Agrobacterium, Borrelia i Streptomyces) [17] (il. 3). Na ogot wyste-
puje unich jeden duzy chromosom, ale niektore bakterie moga posiada¢ dodatkowo
kilka mniejszych (np. przecinkowiec cholery Vibrio cholerae). Genomy prokario-
tyczne sa w okolo 90% wypetnione genami kodujacymi biatka [18], a w nielicz-
nych sekwencjach migdzygenowych poza sekwencjami regulatorowymi znajduja
si¢ ruchome elementy genetyczne (sekwencje insercyjne i transpozony), ktére
maja zdolno$¢ wycinania si¢ z danego miejsca genomu i umieszczania w innym.
Moga one rowniez przenosi¢ si¢ migdzy genomami réznych gatunkow. Ciekawa
cecha jest wystepowanie plazmidéw — malych dodatkowych czasteczek DNA,
najczesciej kolistych, ale rowniez liniowych (np. u Borrelia i Streptomyces), ktore
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moga kodowa¢ geny warunkujace opornos$¢ na antybiotyki i czynniki wirulencji.
Na ogot jest to kilka czasteczek, ale niektore bakterie moga ich mie¢ nawet setki.
Ekstremalnie maty genom bakteryjny o wielkosci 144 tys. par zasad wystepuje
u Hodgkinia cicadicola bedacej endosymbiontem cykady [19] (il. 4). Zawiera on
zaledwie 169 genow kodujacych biatka. Natomiast najwigkszy genom bakterii
Sorangium cellulosum ma wielko$¢ ponad 13 min par zasad i koduje 9381 biatek
[20]. Jednak typowe genomy bakteryjne licza kilka milionow par zasad i koduja
kilka tysigcy biatek, np. pateczka okreznicy Escherichia coli ma genom o wielkosci
4,6 mln par zasad i koduje 4243 biatka.

Glowny genom w organizmach eukariotycznych wystepuje w ich jadrze
komoérkowym w formie liniowych chromosomow DNA (il. 3). W ekstremalnych
przypadkach ich liczba moze waha¢ si¢ od jednego u samcé6w i dwdch u samic
mrowki Myrmecia pilosula [21] do prawie 30 mln u orzeska Oxytricha trifallax
[22]. W przypadku cztowieka liczba chromosoméw wynosi 46 w komorkach di-
ploidalnych (tzn. z podwojnym garniturem chromosomowym). Tworza one genom
o sumarycznej liczbie ponad 3,2 mld par zasad z 20-25 tys. genéw kodujacych
biatka [23]. Najmniejszy zsekwencjonowany dotychczas genom eukariotyczny
(2,3 mln par zasad, 1848 gendéw kodujacych biatka) posiada wewnatrzkomoérkowy
pasozyt zwierzat Encephalitozoon intestinalis [24, 25] zaliczany do mikrosporidii
spokrewnionych z grzybami, natomiast najwigkszy jeszcze niepoznany genom
jest szacowany na okoto 1370 mld par zasad u ameby Chaos chaos [26] (il. 4).
W wielu genomach wyzszych eukariontow geny kodujace biatko stanowia niewielki
procent (1,5% u cztowieka) i sktadaja si¢ z odcinkéw kodujacych, zwanych ekso-
nami, rozdzielonych zwykle dtuzszymi niekodujacymi intronami. Pozostata czgs¢
stanowia pseudogeny, sekwencje dla tzw. niekodujacego RNA, sekwencje regula-
torowe (W tym zarzadzajace ekspresja gendw) oraz w znacznej czesci sekwencje
powtorzone (transpozony DNA, minisatelity, mikrosatelity oraz transpozony RNA,
zwane w skrocie LINE, SINE i LTR) [23]. Funkcja migdzygenowego DNA jest
intensywnie badana i dyskutowana [27-30]. Najprawdopodobniej petni on istotne
funkcje w regulacji ekspresji gendw i tworzeniu struktury chromatyny budujacej
chromosomy. Interesujacy przypadek stanowi genom rosliny okrytonasiennej
ptywacza Utricularia gibba, ktéry w przeciwienstwie do typowych roslin ma
wielko$¢ zaledwie 82 min par zasad, ale posiada nawet wigcej gendw kodujacych
biatka (28 500) [31]. Sekwencje migdzygenowe stanowia tylko 3% tego genomu,
ktory w przeciwienstwie do typowych roslin okrytonasiennych utracit sekwencje
retrotranspozonowe. Stawia to pod znakiem zapytania konieczno$¢ wielu regionow
migdzygenowych w genomach.

Organizmy eukariotyczne posiadaja dodatkowe genomy w organellach ko-
moérkowych, jak mitochondria i plastydy (u roslin, glondw i wielu protistow). Ich
genomy sa najczesciej kolistymi czasteczkami DNA (il. 3). Wyjatkowo niektore
genomy mitochondrialne sg liniowe (np. u zielenicy Chlamydomonas, pierwotniaka
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Paramecium, grzyba Pichia, pierwotniaka Plasmodium) [32]. Genomy organellowe
licza najczgsciej od kilkunastu (mitochondria) i kilkudziesigciu (plastydy) do kil-
kuset tysigcy par zasad (il. 4) oraz zawieraja zwykle od kilkunastu (mitochondria)
i kilkudziesigciu (plastydy) do ponad dwustu gendéw kodujacych biatka. Sa to
genomy zwarte z matym udziatem sekwencji niekodujacych i miedzygenowych.
W niektorych genach mitochondrialnych stwierdzono obecno$¢ intronoéw [33, 34].
U eukariontow moga wystgpowac rowniez genomy plazmidowe zar6wno w cyto-
plazmie (np. u §luzowca Dictyostelium, glona Gracillaria, drozdzy Saccharomy-
ces), jak 1 w mitochondrium (np. u grzybow Fusarium i Neurospora, ryzu Oryza,
kukurydzy Zea) (il. 3).

Mozna by oczekiwac, ze wielko$¢ genomu powinna by¢ skorelowana ze zto-
zonoscia organizmu go posiadajacego, np. z liczba kodowanych genow. Jednak taka
zalezno$¢ stwierdzono tylko w przypadku wirusow i bakterii, a nie eukariontow
[35,36] (il. 5). U organizmdw eukariotycznych ze wzrostem wielkos$ci genomu nie
zwigksza si¢ juz liczba kodowanych gendow. Przyktadowo, wysoko uorganizowane
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z National Center for Biotechnology Information (NCBI), publikacji naukowych i innych Zrodet
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ssaki maja mniejsze genomy niz ryby dwudyszne, niektore skorupiaki, rosliny
okrytonasienne czy jednokomoérkowe ameby, ktorych genomy moga by¢ 200 razy
wicksze niz genom cztowieka (il. 6). Zjawisko to zwane jest zagadka wartosci C
(ang. C-value enigma) [37-39], ktora wyraza zawarto$¢ haploidalnego DNA w pi-
kogramach. Przed upowszechnieniem sig technik sekwencjonowania genoméw ten
parametr wykorzystywano do szacowania wielkosci genomow. Wzrost wielkosci
genomow eukariontéw bez proporcjonalnego zwigkszania si¢ liczby genow ttuma-
czy si¢ wystegpowaniem w nich migdzygenowego nickodujacego DNA. Wykazano
takze, ze wielko$¢ genomu moze zaleze¢ od wielu réznych czynnikow, takich jak:
wielko$¢ i tempo podziatu komorki, rozmiary ciala, tempo metabolizmu organizmu
i innych [40, 41].
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Zjawiska ksztattujace wielkos$¢ 1 strukturg genomow

Genomy sa strukturami dynamicznymi i bardzo szybko zmieniaja si¢ w czasie
ewolucji. Zmiany te moga dotyczy¢ zar6wno wielkosci genomow, jak i ich orga-
nizacji oraz struktury.
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Redukcja wielkosci genomow

Mogloby sig¢ wydawac, ze zmniejszanie wielkosci genomu nie jest korzystne, gdyz
wiaze si¢ z utrat istotnych gendw i w konsekwencji ze zmniejszeniem dostosowa-
nia danego organizmu do zmiennego srodowiska. Jednakze utrzymywanie duzego
genomu wiaze si¢ rowniez z kosztami syntezy DNA podczas jego powielania, ktore
jest procesem energochlonnym. Ponadto duzy genom wymaga dluzszego czasu
replikacji DNA, co zmniejsza szanse na liczniejsze rozmnozenie si¢ danego orga-
nizmu i zajgcie przez jego potomkdw niszy ekologicznej, ktora moze zosta¢ zdo-
minowana przez szybciej powielajace si¢ organizmy. A zatem, jesli nie ma potrzeby
utrzymywania duzych genomow, powinny one podlegaé redukcji. Stwierdzono,
ze u bakterii mutacje prowadzace do delecji fragmentow genomu sa czgstsze niz
zjawiska insercji, duplikacji i naptywu informacji genetycznej z zewnatrz, co pro-
wadzi wlasnie do redukcji ich genomow [42, 43]. Zjawisko zmniejszania wielkoSci
genomu zachodzi najczesciej w przypadku obligatoryjnych wewnatrzkomorkowych
pasozytow i symbiontow, zardbwno u prokariontow [44, 45], jak i eukariontow [9,
46]. W zwiazku z tym, ze bytuja one wewnatrz komorek gospodarzy, od ktorych
pobieraja wiele niezbednych do funkcjonowania substancji odzywczych, nie musza
kodowac¢ wielu gené6w zwiazanych z synteza nukleotydow, kwaséw tluszczowych
i aminokwasow. Wiele szlakow i cykli metabolicznych ulegto u nich uproszczeniu
lub zanikowi. Czgsto tracone sa geny zwiazane z biogeneza otoczek komorkowych,
regulacja ekspresji gendw oraz naprawa i rekombinacja DNA. Endopasozyty i en-
dosymbionty zyja w mniejszych populacjach niz organizmy wolnozyjace i maja
utrudniony kontakt z innymi populacjami, co prowadzi do ograniczenia naptywu
informacji genetycznej z zewnatrz i gromadzenia si¢ mutacji w wyniku dryftu
genetycznego, zmniejszenia tempa rekombinacji 1 wzrostu tempa mutacji.

Silnej redukcji ulegly genomy organelli komérkowych, mitochondriow i pla-
stydoéw, bedace pozostatosciami po bakteriach (a-proteobakteriach i sinicach), ktore
weszly w endosymbiozg z przodkami obecnych eukariontéw. Obecnie genomy
organellowe zawieraja najczgsciej od kilkunastu do ponad stu genéw kodujacych
biatka. Najwigksza ich liczbg 273 stwierdzono w genomie plastydu sosny kore-
anskiej Pinus koraiensis. Jest to duzo mniej w poréwnaniu z obecnie zyjacymi
potomkami endosymbiotycznych bakterii. Genom a-proteobakterii Rhodospirillum
rubrum zawiera takich genow 3788, a sinica Anabaena variabilis 5043. Cickawy
przypadek bardzo zredukowanego genomu plastydowego stanowia tzw. minikotka
(ang. minicircles) u glonow bruzdnic (Dinoflagellata) [47]. Maja one wielkos$¢ od
400 do 10 tys. par zasad i koduja maksymalnie do 5 gendéw. Co ciekawe, na nie-
ktorych z nich nie znaleziono zadnych genow, dlatego sa one uwazane za rodzaj
»samolubnego” DNA. Z kolei pasozytnicze apikompleksy (np. zarodziec malarii
Plasmodium falciparum) posiadaja bardzo zredukowane liniowe genomy mitochon-
drialne (o wielkosci okoto 6 tys. par zasad), ktére zawieraja tylko trzy geny kodu-
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jace bialka [48]. Utrata genéw w genomach organellowych wiaze sig¢ ze $cistym
uzaleznieniem dawnych prokariotycznych endosymbiontéw od eukariotycznego
gospodarza. W trakcie ewolucji doszto do przeniesienia wielu ich genow do genomu
jadrowego gospodarza. Zjawisko to zwane jest endosymbiontycznym transferem
genow [49-51]. Umieszczenie wielu genéw mitochondriéw i plastydow w jadrze
okazato si¢ korzystniejsze mimo koniecznos$ci ponownego importowania ich pro-
duktéw do organelli. Dzigki temu te geny podlegaja lepszej kontroli regulacyjnej
zapewniajacej lepsza integracjg z metabolizmem gospodarza oraz pozostaja zabez-
pieczone przed mutacjami indukowanymi przez wolne rodniki, ktore generowane
sa podczas reakcji oksydoredukcyjnych w mitochondriach i plastydach [52, 53].
Przeniesienie informacji genetycznej z organellum do jadra moze dotyczy¢
nawet duzych fragmentéw, co $wiadczy o duzej intensywnosci tego procesu i jego
ciaglym zachodzeniu. Fragmenty genomu plastydowego znaleziono u wielu roslin,
a genomu mitochondrialnego u wielu réznorodnych grup organizmoéw, jak: rosli-
ny, drozdze, pszczoty, gryzonie, i u cztowieka [54—56]. Najwigkszym dotychczas
znanym takim przypadkiem jest czeSciowo zduplikowany fragment o dtugosci 620
tys. par zasad pochodzacy z mitochondrialnego genomu (o dtugosci 367 tys. par
zasad) i umieszczony w jadrze rzodkiewnika Arabidopsis thaliana [57].
Ciekawym przyktadem zmniejszania wielkosci genomow sa nukleomorfy,
ktore sg ekstremalnie zredukowanymi jadrami komorkowymi wystgpujacymi
w czteroblonowych plastydach niektorych glonéw, chlorarachniofitow i kryptofi-
tow (il. 7). Plastydy te powstaty w ramach tzw. wtérnej endosymbiozy, w wyniku
pochtonigcia przez inne eukarionty komorek glondw (odpowiednio zielenic i kra-
snorostow) zawierajacych plastydy pierwotne (pochodzenia sinicowego) [58, 59].
A zatem nukleomorfy odpowiadaja jadrom komoérkowym tych glonow. Zostaty
one zredukowane do trzech chromosoméw o tacznej wielkosci od 330 do 1035
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IL. 7. Nabywanie plastydu wtornego przez eukarionta od innego eukarionta posiadajacego plastyd
pierwotny bedacy przeksztatcona sinica. Glony kryptofity i chlorarachniofity zachowaly wewnatrz
wtornego plastydu zredukowane jadro komorkowe endosymbiotycznego eukarionta, zwane nukleo-
morfem



196 Pawel Mackiewicz

tys. par zasad [60—62]. Genomy nukleomorféw posiadaja bardzo mato regionow
migdzygenowych i koduja zaledwie od 283 do 485 biatek.

Wazrost wielko$ci genoméow

Utratg gendow genomy moga rekompensowac przez nabywanie materiatu genetycz-
nego z zewnatrz poprzez posredni kontakt z innymi organizmami (koniugacja),
pobierajac kwasy nukleinowe ze Srodowiska (transformacja) lub otrzymujac je od
wirusow (transdukcja). Zjawisko nabywania gendéw w wyniku tych proceséw od
innych organizmdéw nazywane jest poziomym (horyzontalnym, bocznym) transfe-
rem genow (ang. horizontal/lateral gene transfer, HGT/LGT) w przeciwienstwie
do pionowego dziedziczenia informacji genetycznej z pokolenia na pokolenie.
Proces HGT odgrywa bardzo istotna rolg w ewolucji nie tylko organizmoéow pro-
kariotycznych, ale rowniez eukariontoéw, i dotyczy nie tylko mikroorganizméw,
lecz takze organizméw wielokomorkowych [9, 51, 63—69]. Dzigki temu zjawisku
organizmy nabywaja nowe geny (tzw. ksenologi), a nawet cate rodziny biatek [70],
ktore mogg istotnie zmieni¢ ich funkcjonowanie i utatwic¢ dostosowanie do danego
srodowiska. W ten sposob wiele bakterii uzyskuje geny, ktore warunkuja opor-
no$¢ na antybiotyki [71], wirulencje 1 patogenno$¢ [72] oraz sekwencje kodujace
enzymy umozliwiajace rozktadanie i wykorzystywanie dotychczas niedostgpnych
zwiazkoéw [73]. Geny te moga by¢ nastgpnie przekazywane do innych populacji,
zwigkszajac np. liczbg opornych szczepow na antybiotyki [74]. Ksenologi stano-
wia najczesciej od kilku do kilkunastu procent catego zestawu gendow u bakterii
[75-77], a nawet 25% [78].

Genomy zwigkszaja swoje rozmiary rowniez przez duplikacje krotkich
fragmentéw genomow, a nawet pelnych klastrow genow. Odbywa sig to poprzez
rekombinacje (niesymetryczna wymiang odcinkéw chromosomow i crossing-over),
transpozycje (ruchome elementy genetyczne) oraz poslizgnigcie si¢ polimerazy
podczas replikacji DNA. Oryginalny gen i jego zduplikowana kopia (zwane pa-
ralogami) moga pozosta¢ w genomie, zwigkszajac ilos¢ kodowanego produktu.
Jeden z tych genow moze ulec degradacji i stac si¢ pseudogenem badz pozyskac
zmodyfikowana (subfunkcjonalizacja) lub catkowicie nowa (neofunkcjonalizacja)
funkcjg, co moze by¢ korzystne dla organizmu i odgrywac istotng rolg w przy-
$pieszaniu ewolucji i tworzeniu nowych gendow [79—-83]. Klasycznym przyktadem
intensywnie duplikujacych si¢ gendw jest rodzina globin krggowcow obejmujaca
neuroglobiny, cytoglobiny, mioglobiny i hemoglobiny, ktore zréznicowaty si¢ na
a- i B-globiny i dalsze formy u ssakéw [84—86]. Historia ich duplikacji rozpoczgta
sig¢ ponad 800 mln lat temu i trwa do dzisiaj (il. 8). Takie duplikacje moga prowadzi¢
do ekspansji calych rodzin genéw w genomie.

Jeszcze wigkszy efekt na rozmiarze genomu wywotuja duplikacje catych
chromosomoéw 1 genomow zachodzace podczas nieprawidtowego rozdzielania si¢
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I1. 8. Historia ewolucyjna globin zwierzat przez duplikacje

chromosoméw homologicznych podczas podzialu mejotycznego komorki (non-
dysjunkc;ji) i replikacji genomowego DNA bez podzialu komoérki (endomitozy).
Organizmy, ktére maja zwielokrotniony caty garnitur chromosomow, nazywane
sa poliploidami i sa powszechne zaré6wno u ro$lin, jak i u zwierzat [§7]. Powstanie
organizmow poliploidalnych moze prowadzi¢ do specjacji (powstawania nowych
gatunkow) z powodu niemoznosci ich krzyzowania sig z niepoliploidami. Ekstre-
malnym przypadkiem jest trawa Spartina anglica, ktéra jest az 12-krotnym poli-
ploidem (dodekaploidem) [88]. Zjawiska zwielokrotnienia catych genomdéw moga
by¢ korzystne z punktu widzenia ewolucyjnego, poniewaz dostarczaja wielu kopii
genow, ktore moga nastepnie roznicowac si¢ funkcjonalnie, zwigkszajac ztozonosé
organizmow i prowadzac do przyspieszenia ewolucji oraz wyodrgbnienia nowych
linii filogenetycznych [89-91]. Po duplikacjach genomoéw dochodzito do maso-
wych utrat genow i rearanzacji genomu, jednak geny zaangazowane we wspolne
procesy metaboliczne i sieci zaleznosci pozostaly w wigkszych grupach [92-95].
Takie zjawiska zwielokrotnienia calych genomow stwierdzono u grzybow [96, 97]
i pantofelka Paramecium tetaurelia [98]. Zduplikowanie catych genomow w wielu
rundach moglo doprowadzi¢ do wzrostu ztozonosci strukturalnej i funkcjonalnej
oraz duzego zroéznicowania gatunkowego roslin okrytonasiennych [99-104], ryb
kostnoszkieletowych [105, 106] oraz wszystkich kregowcow [107-110]. Przy-
puszcza sig, ze we wezesnej ewolucji krggowcow 600—400 min lat temu doszto
do dwoch powielen catych genomow, a dodatkowa duplikacja nastapita u ryb
kostnoszkieletowych (il. 9). Postawiono rowniez teze, ze rosliny ze zdublowanym
genomem mogly mie¢ wigksze szanse na przetrwanie wymierania z przetomu kredy
1 trzeciorzedu [111].
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Zmiany w strukturze genomow

Genomy podlegaja rowniez intensywnym rearanzacjom (reorganizacjom) polega-
jacym na przeniesieniu jednego fragmentu DNA do innego miejsca tego samego
lub innego chromosomu. Zjawiskom tym towarzysza insercje, delecje i duplikacje
oraz amplifikacje wigkszych fragmentow genomu. Wplywaja one takze na eks-
presje genow, oddziatujac na ich regiony regulatorowe. Moga rowniez prowadzi¢
do powstawania nowych gatunkéw przez izolacj¢ rozrodcza, gdy organizmy
o przeorganizowanych chromosomach nie moga si¢ rozmnazac [112]. Rearanzacje
wynikaja z niestabilnosci DNA, parowania si¢ roznych nici ze sobg oraz dziatal-
nosci réznorodnych enzyméw odpowiedzialnych za przecinanie nici DNA i ich
faczenie (nukleazy, rekombinazy, ligazy). Ciekawym procesem rekombinacyjnym
jest konwersja genowa, ktora prowadzi do zastgpienia homologicznego odcinka
DNA swoja kopia, co skutkuje ujednoliceniem sekwencji. Wielokrotna konwersja
moze prowadzi¢ do utrzymania wielu identycznych genéw nalezacych do jednej
rodziny (np. genéw rRNA), zwlaszcza gdy wystgpuja one w uktadzie tandemowym,
co zwane jest ewolucja zespotowa (ang. concerted evolution) [113, 114].

Duzy udziat w zmianie struktury genomow odgrywaja mobilne elementy ge-
netyczne (transpozony), ktére moga przemieszczac si¢ w genomie, wykorzystujac
enzym transpozaze, ktéra same moga kodowac [115, 116]. Wiaze si¢ ona z nicia
DNA i przecina ja, prowadzac do uwolnienia transpozonu. Nastgpnie przecina
docelowa ni¢ DNA i przytacza do niej transpozon. Podczas tych proceséw moze
dochodzi¢ do wycinania i taczenia innych regioné6w genomu, co zmienia polozenie
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genow i strukturg chromosomu. Duza role w ewolucji genomoéw eukariotycznych
odgrywaja transpozony RNA (retrotranspozony), ktore powielaja si¢ poprzez
kwas RNA, a nastepnie po jego przepisaniu na DNA (przez enzym odwrotna
transkryptaz¢) ponownie wbudowuja si¢ do genomowego DNA [117]. Uwaza sig,
ze niektére grupy retrotranspozondéw pochodza od retrowiruséw. Stanowia one
ponad 40% genomow ssakow i cztowieka [11], a u roslin ponad 70% [118, 119].
Jedna z rodzin retrotranspozonowych, zwana Alu, wystepuje w genomie cztowieka
w ponad milionie kopii [120].

Genomy bakteryjne rowniez podlegaja ciaglej przebudowie [121-124]. Bardzo
szybko tracony jest synteniczny uktad gendw, czyli wystepowanie ich w tej samej
kolejnosci (il. 10). Tylko w matej skali zachowywany jest uktad kilku genow two-
rzacych operony (wspoélnie transkrybowane i regulowane grupy). Na poczatkowym
etapie rearanzacji genomu bakteryjnego charakterystyczne sg inwersje (odwrdcenia
fragmentow chromosomu) wokot miejsca inicjacji replikacji (il. 10). Wynikaja one
ze sposobu powielania DNA [125] oraz zachowywania konserwatywnego potozenia
genow na tych samych niciach DNA i wzgledem poczatku miejsca inicjacji repli-
kacji [126]. Z kolei w genomach eukariotycznych charakterystyczne jest wigksze
tempo rekombinacji przy koncach chromosoméw w regionach telomerowych
i subtelomerowych niz wewnatrz [ 127-130]. Zwiazane jest to z nierdwnomiernym
rozmieszczeniem tzw. goracych miejsc rekombinacji i moze mie¢ istotny wpltyw
na tworzenie si¢ tzw. sprzezen niezrownowazonych oraz wspolnie dziedziczonych
klastréw genow [128, 130].

Wielkoskalowymi zmianami genomowymi sa translokacje i fuzje chromo-
somow, polegajace na przemieszczeniu fragmentu jednego chromosomu na inny.
W przypadku tzw. translokacji robertsonowskiej (fuzji centrycznej) dochodzi do
laczenia sig¢ ramion chromosoméw w okolicy centromeru w przypadku chromo-
somow akrocentrycznych (z bardzo krétkim jednym ramieniem), w wyniku czego
z dwoch chromosomow powstaje jeden. Takie intensywne zjawiska z transloka-
cjami i inwersjami chromosomowymi doprowadzity do powstania duzego zr6zni-
cowania chromosomow ryjowek (Sorex) 1 powstania ich wielu ras [131-133]. Do
fuzji miedzy telomerami dwoch chromosoméw doszto u przodkéw cztowieka po
oddzieleniu si¢ od linii szympansa, co doprowadzito do powstania chromosomu 2
[134, 135]. Posiada on u cztowieka szczatkowy drugi centromer i telomer, a u malp
cztekoksztaltnych odpowiada dwém mniejszym chromosomom.

Podsumowanie

Rozw0j technik molekularnych umozliwit poznanie sekwencji, struktury i ewolucji
wielu genomow oraz praw nimi rzadzacych. Genomy okazuja si¢ bardzo zréznico-
wane pod wzgledem struktury i wielko$ci, mimo Ze u r6znych organizméw genomy
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utworzone sa z tego samego budulca — czterech rodzajow nukleotyddéw tworzacych
kwasy nukleinowe i przeznaczone sa do petnienia tej samej funkcji, jaka jest kodo-
wanie informacji o budowie i rozwoju tych organizmoéw. Dzigki temu, ze genomy
podlegaja roznorodnym procesom powodujacym zwigkszanie i zmniejszanie ich
wielko$ci oraz reorganizacje ich struktury, sq bardzo dynamicznymi strukturami
biologicznymi, co zwigksza plastyczno$¢ posiadajacych je organizmow i napgdza
ewolucje w tworzeniu nowych gatunkow i linii filogenetycznych.
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