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Genomy jako dynamiczne struktury 
biologiczne

Intensywny napływ danych genomowych

Materiał genetyczny danego organizmu, w którym zakodowana jest informacja 
o jego budowie, rozwoju i funkcjonowaniu, nazywa się genomem. Materiał ten 
najczęściej stanowi kwas deoksyrybonukleinowy (DNA), ale może nim być również 
kwas rybonukleinowy (RNA) w przypadku niektórych wirusów. Genom zawiera 
w sobie zarówno geny kodujące białka i różne funkcjonalne RNA (rRNA, tRNA 
i regulatorowe RNA), jak i sekwencje niekodujące. Dzięki rozwojowi  nowych tech-

Wprowadzenie do dyskusji

Il. 1. Zmniejszanie kosztów sekwencjonowania w czasie. Nagły spadek 
kosztów na początku 2008 roku związany 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 kosztów [1–4] (il. 1) liczba  kompletnie 
poznanych sekwencji genomowych, czyli kolejności nukleotydów budujących 
kwasy nukleinowe, rośnie w tempie wykładniczym [5, 6] (il. 2). Od czasu opubli-
kowania w 1976 roku pierwszego genomu bakteriofaga MS2 liczącego zaledwie 
3569 nukleotydów [7], a następnie w 1995 roku pierwszego genomu o długości 
1,8 mln par zasad należącego do wolnożyjącej bakterii chorobotwórczej Haemo-
philus infl uenzae [8], poznano już 6653 kompletne sekwencje genomów różnych 
organizmów (https://gold.jgi-psf.org/distribution). W trakcie ciągłego składania 
jest 23 565 genomów, a nieukończonych 29 940. Znanych jest już ponad 4700 
kompletnych genomów (lub chromosomów) wirusów, prawie 4500 prokariontów 
(archeonów i bakterii) i ponad 200 eukariontów reprezentujących różne linie fi -
logenetyczne [9] (il. 2). W 2001 roku rozszyfrowano również genom człowieka 
[10, 11], a w 2008 roku rozpoczęto „1000 Genomes Project”, którego celem jest 
zsekwencjonowanie ponad 2500 genomów człowieka z 25 wybranych populacji 
z całego świata, aby skatalogować zmienność i zróżnicowanie naszego gatunku 
na poziomie genetycznym (http://www.1000genomes.org/). Ulepszenie technik 
izolacji i sekwencjonowania kopalnego DNA (ang. ancient DNA), izolowanego ze 
szczątków martwych od dawna organizmów, pozwoliło poznać genom neandertal-
czyka [12] oraz innych ludzi z czasów historycznych i prehistorycznych liczących 
nawet ponad 65 tys. lat [13]. Rekord wieku wśród palegenomów stanowi genom 
wymarłego konia, którego szczątki szacowane są nawet na 780 tys. lat [14]. Od-
czytanie sekwencji wielu genomów doprowadziło do powstania nowej intensywnie 
rozwijającej się dziedziny wiedzy XXI wieku – genomiki, czyli nauki o genomach, 

Il. 2. Wzrost liczby kompletnie zsekwencjonowanych genomów i chromo-
somów w czasie. Wykres wykonano na podstawie danych: Genome reports 
z National Center for Biotechnology Information (NCBI)
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co zapoczątkowało nowy okres w dziejach biologii, nazwany erą poligenomową 
[6]. Od tego czasu wiele zjawisk biologicznych zaczęło być interpretowanych 
i analizowanych z punktu widzenia całych genomów.

Zróżnicowanie i złożoność genomów

Genomy wykazują różną organizację i strukturę w zależności od grupy organizmów. 
Wirusy są najbardziej różnorodne pod względem typów cząsteczek stanowiących 
genom. Stwierdzono u nich zarówno genomy zbudowane z cząsteczek DNA, jak 
i RNA, jednoniciowych i dwuniciowych oraz zamkniętych koliście i liniowych 
(il. 3). Takich cząsteczek w danym wirusie (białkowym kapsydzie) jest najczęściej 
jedna, ale może być też kilkadziesiąt. Najmniejszy genom samodzielnie repliku-
jącego się wirusa PCV (Porcine circovirus) z rodziny Circoviridae ma wielkość 
1759 par zasad i koduje tylko dwa białka [15], natomiast największy genom wi-
rusa Pandoravirus salinus ma prawie 2,5 mln par zasad i koduje 2541 białek [16] 
(il. 4). Średniej wielkości genom wirusa grypy A H5N1 zbudowany jest z ośmiu 
cząsteczek (segmentów) jednoniciowego RNA o długości 13,6 tys. nukleotydów 
i zawiera 11 genów kodujących białka. Jedną z charakterystycznych cech genomów 
wirusowych, zwłaszcza infekujących bakterie (bakteriofagów), jest występowanie 
genów zachodzących, które posiadają wspólne sekwencje nukleotydowe. Dzięki 
temu ich genomy są na tyle małe, że mieszczą się w małej główce wirusa, zacho-

Il. 3. Zróżnicowanie cząsteczek kwasów nukleinowych tworzących genomy różnych 
grup organizmów
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wując jednocześnie informację genetyczną wystarczającą do kodowania genów 
związanych z infekcją i rozwojem wirusa.

Genomy prokariotyczne (archeonów i bakterii) są dwuniciowymi cząstecz-
kami DNA, w większości przypadków kolistymi, chociaż mogą zdarzać się formy 
liniowe (np. u Agrobacterium, Borrelia i Streptomyces) [17] (il. 3). Na ogół wystę-
puje u nich jeden duży chromosom, ale niektóre bakterie mogą posiadać dodatkowo 
kilka mniejszych (np. przecinkowiec cholery Vibrio cholerae). Genomy prokario-
tyczne są w około 90% wypełnione genami kodującymi białka [18], a w nielicz-
nych sekwencjach międzygenowych poza sekwencjami regulatorowymi znajdują 
się ruchome elementy genetyczne (sekwencje insercyjne i transpozony), które 
mają zdolność wycinania się z danego miejsca genomu i umieszczania w innym. 
Mogą one również przenosić się między genomami różnych gatunków. Ciekawą 
cechą jest występowanie plazmidów – małych dodatkowych cząsteczek DNA, 
najczęściej kolistych, ale również liniowych (np. u Borrelia i Streptomyces), które 

Il. 4. Wielkości wybranych genomów w parach zasad umieszczone 
na skali logarytmicznej
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mogą kodować geny warunkujące oporność na antybiotyki i czynniki wirulencji. 
Na ogół jest to kilka cząsteczek, ale niektóre bakterie mogą ich mieć nawet setki. 
Ekstremalnie mały genom bakteryjny o wielkości 144 tys. par zasad występuje 
u Hodgkinia cicadicola będącej endosymbiontem cykady [19] (il. 4). Zawiera on 
zaledwie 169 genów kodujących białka. Natomiast największy genom bakterii 
Sorangium cellulosum ma wielkość ponad 13 mln par zasad i koduje 9381 białek 
[20]. Jednak typowe genomy bakteryjne liczą kilka milionów par zasad i kodują 
kilka tysięcy białek, np. pałeczka okrężnicy Escherichia coli ma genom o wielkości 
4,6 mln par zasad i koduje 4243 białka.

Główny genom w organizmach eukariotycznych występuje w ich jądrze 
komórkowym w formie liniowych chromosomów DNA (il. 3). W ekstremalnych 
przypadkach ich liczba może wahać się od jednego u samców i dwóch u samic 
mrówki Myrmecia pilosula [21] do prawie 30 mln u orzęska Oxytricha trifallax 
[22]. W przypadku człowieka liczba chromosomów wynosi 46 w komórkach di-
ploidalnych (tzn. z podwójnym garniturem chromosomowym). Tworzą one genom 
o sumarycznej liczbie ponad 3,2 mld par zasad z 20–25 tys. genów kodujących 
białka [23]. Najmniejszy zsekwencjonowany dotychczas genom eukariotyczny 
(2,3 mln par zasad, 1848 genów kodujących białka) posiada wewnątrzkomórkowy 
pasożyt zwierząt Encephalitozoon intestinalis [24, 25] zaliczany do mikrosporidii 
spokrewnionych z grzybami, natomiast największy jeszcze niepoznany genom 
jest szacowany na około 1370 mld par zasad u ameby Chaos chaos [26] (il. 4). 
W wielu genomach wyższych eukariontów geny kodujące białko stanowią niewielki 
procent (1,5% u człowieka) i składają się z odcinków kodujących, zwanych ekso-
nami, rozdzielonych zwykle dłuższymi niekodującymi intronami. Pozostałą część 
stanowią pseudogeny, sekwencje dla tzw. niekodującego RNA, sekwencje regula-
torowe (w tym zarządzające ekspresją genów) oraz w znacznej części sekwencje 
powtórzone (transpozony DNA, minisatelity, mikrosatelity oraz transpozony RNA, 
zwane w skrócie LINE, SINE i LTR) [23]. Funkcja międzygenowego DNA jest 
intensywnie badana i dyskutowana [27–30]. Najprawdopodobniej pełni on istotne 
funkcje w regulacji ekspresji genów i tworzeniu struktury chromatyny budującej 
chromosomy. Interesujący przypadek stanowi genom rośliny okrytonasiennej 
pływacza Utricularia gibba, który w przeciwieństwie do typowych roślin ma 
wielkość zaledwie 82 mln par zasad, ale posiada nawet więcej genów kodujących 
białka (28 500) [31]. Sekwencje międzygenowe stanowią tylko 3% tego genomu, 
który w przeciwieństwie do typowych roślin okrytonasiennych utracił sekwencje 
retrotranspozonowe. Stawia to pod znakiem zapytania konieczność wielu regionów 
międzygenowych w genomach.

Organizmy eukariotyczne posiadają dodatkowe genomy w organellach ko-
mórkowych, jak mitochondria i plastydy (u roślin, glonów i wielu protistów). Ich 
genomy są najczęściej kolistymi cząsteczkami DNA (il. 3). Wyjątkowo niektóre 
genomy mitochondrialne są liniowe (np. u zielenicy Chlamydomonas, pierwotniaka 
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Paramecium, grzyba Pichia, pierwotniaka Plasmodium) [32]. Genomy organellowe 
liczą najczęściej od kilkunastu (mitochondria) i kilkudziesięciu (plastydy) do kil-
kuset tysięcy par zasad (il. 4) oraz zawierają zwykle od kilkunastu (mitochondria) 
i kilkudziesięciu (plastydy) do ponad dwustu genów kodujących białka. Są to 
genomy zwarte z małym udziałem sekwencji niekodujących i międzygenowych. 
W niektórych genach mitochondrialnych stwierdzono obecność intronów [33, 34]. 
U eukariontów mogą występować również genomy plazmidowe zarówno w cyto-
plazmie (np. u śluzowca Dictyostelium, glona Gracillaria, drożdży Saccharomy-
ces), jak i w mitochondrium (np. u grzybów Fusarium i Neurospora, ryżu Oryza, 
kukurydzy Zea) (il. 3).

Można by oczekiwać, że wielkość genomu powinna być skorelowana ze zło-
żonością organizmu go posiadającego, np. z liczbą kodowanych genów. Jednak taką 
zależność stwierdzono tylko w przypadku wirusów i bakterii, a nie eukariontów 
[35, 36] (il. 5). U organizmów eukariotycznych ze wzrostem wielkości genomu nie 
zwiększa się już liczba kodowanych genów. Przykładowo, wysoko uorganizowane 

Il. 5. Zależność logarytmu liczby genów kodujących białko od logarytmu wielkości genomu w ty-
siącach par zasad [kbp]. Dla genomów wirusów, organelli i prokariontów zależność ta jest liniowa 
(pomarańczowa prosta), jednak wraz ze wzrostem wielkości genomów eukariontów liczba ich ge-
nów już nie przyrasta liniowo. Wykres oparto na danych 15 729 genomów według Genome reports 
z National Center for Biotechnology Information (NCBI), publikacji naukowych i innych źródeł
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ssaki mają mniejsze genomy niż ryby dwudyszne, niektóre skorupiaki, rośliny 
okrytonasienne czy jednokomórkowe ameby, których genomy mogą być 200 razy 
większe niż genom człowieka (il. 6). Zjawisko to zwane jest zagadką wartości C 
(ang. C-value enigma) [37–39], która wyraża zawartość haploidalnego DNA w pi-
kogramach. Przed upowszechnieniem się technik sekwencjonowania genomów ten 
parametr wykorzystywano do szacowania wielkości genomów. Wzrost wielkości 
genomów eukariontów bez proporcjonalnego zwiększania się liczby genów tłuma-
czy się występowaniem w nich międzygenowego niekodującego DNA. Wykazano 
także, że wielkość genomu może zależeć od wielu różnych czynników, takich jak: 
wielkość i tempo podziału komórki, rozmiary ciała, tempo metabolizmu organizmu 
i innych [40, 41].

Il. 6. Zakresy wielkości genomów różnych grup organizmów. Według [38], zmodyfi kowane

Zjawiska kształtujące wielkość i strukturę genomów

Genomy są strukturami dynamicznymi i bardzo szybko zmieniają się w czasie 
ewolucji. Zmiany te mogą dotyczyć zarówno wielkości genomów, jak i ich orga-
nizacji oraz struktury.
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Redukcja wielkości genomów

Mogłoby się wydawać, że zmniejszanie wielkości genomu nie jest korzystne, gdyż 
wiąże się z utratą istotnych genów i w konsekwencji ze zmniejszeniem dostosowa-
nia danego organizmu do zmiennego środowiska. Jednakże utrzymywanie dużego 
genomu wiąże się również z kosztami syntezy DNA podczas jego powielania, które 
jest procesem energochłonnym. Ponadto duży genom wymaga dłuższego czasu 
replikacji DNA, co zmniejsza szanse na liczniejsze rozmnożenie się danego orga-
nizmu i zajęcie przez jego potomków niszy ekologicznej, która może zostać zdo-
minowana przez szybciej powielające się organizmy. A zatem, jeśli nie ma potrzeby 
utrzymywania dużych genomów, powinny one podlegać redukcji. Stwierdzono, 
że u bakterii mutacje prowadzące do delecji fragmentów genomu są częstsze niż 
zjawiska insercji, duplikacji i napływu informacji genetycznej z zewnątrz, co pro-
wadzi właśnie do redukcji ich genomów [42, 43]. Zjawisko zmniejszania wielkości 
genomu zachodzi najczęściej w przypadku obligatoryjnych wewnątrzkomórkowych 
pasożytów i symbiontów, zarówno u prokariontów [44, 45], jak i eukariontów [9, 
46]. W związku z tym, że bytują one wewnątrz komórek gospodarzy, od których 
pobierają wiele niezbędnych do funkcjonowania substancji odżywczych, nie muszą 
kodować wielu genów związanych z syntezą nukleotydów, kwasów tłuszczowych 
i aminokwasów. Wiele szlaków i cykli metabolicznych uległo u nich uproszczeniu 
lub zanikowi. Często tracone są geny związane z biogenezą otoczek komórkowych, 
regulacją ekspresji genów oraz naprawą i rekombinacją DNA. Endopasożyty i en-
dosymbionty żyją w mniejszych populacjach niż organizmy wolnożyjące i mają 
utrudniony kontakt z innymi populacjami, co prowadzi do ograniczenia napływu 
informacji genetycznej z zewnątrz i gromadzenia się mutacji w wyniku dryftu 
genetycznego, zmniejszenia tempa rekombinacji i wzrostu tempa mutacji.

Silnej redukcji uległy genomy organelli komórkowych, mitochondriów i pla-
stydów, będące pozostałościami po bakteriach (α-proteobakteriach i sinicach), które 
weszły w endosymbiozę z przodkami obecnych eukariontów. Obecnie genomy 
organellowe zawierają najczęściej od kilkunastu do ponad stu genów kodujących 
białka. Największą ich liczbę 273 stwierdzono w genomie plastydu sosny kore-
ańskiej Pinus koraiensis. Jest to dużo mniej w porównaniu z obecnie żyjącymi 
potomkami endosymbiotycznych bakterii. Genom α-proteobakterii Rhodospirillum 
rubrum zawiera takich genów 3788, a sinica Anabaena variabilis 5043. Ciekawy 
przypadek bardzo zredukowanego genomu plastydowego stanowią tzw. minikółka 
(ang. minicircles) u glonów bruzdnic (Dinofl agellata) [47]. Mają one wielkość od 
400 do 10 tys. par zasad i kodują maksymalnie do 5 genów. Co ciekawe, na nie-
których z nich nie znaleziono żadnych genów, dlatego są one uważane za rodzaj 
„samolubnego” DNA. Z kolei pasożytnicze apikompleksy (np. zarodziec malarii 
Plasmodium falciparum) posiadają bardzo zredukowane liniowe genomy mitochon-
drialne (o wielkości około 6 tys. par zasad), które zawierają tylko trzy geny kodu-
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jące białka [48]. Utrata genów w genomach organellowych wiąże się ze ścisłym 
uzależnieniem dawnych prokariotycznych endosymbiontów od eukariotycznego 
gospodarza. W trakcie ewolucji doszło do przeniesienia wielu ich genów do genomu 
jądrowego gospodarza. Zjawisko to zwane jest endosymbiontycznym transferem 
genów [49–51]. Umieszczenie wielu genów mitochondriów i plastydów w jądrze 
okazało się korzystniejsze mimo konieczności ponownego importowania ich pro-
duktów do organelli. Dzięki temu te geny podlegają lepszej kontroli regulacyjnej 
zapewniającej lepszą integrację z metabolizmem gospodarza oraz pozostają zabez-
pieczone przed mutacjami indukowanymi przez wolne rodniki, które generowane 
są podczas reakcji oksydoredukcyjnych w mitochondriach i plastydach [52, 53].

Przeniesienie informacji genetycznej z organellum do jądra może dotyczyć 
nawet dużych fragmentów, co świadczy o dużej intensywności tego procesu i jego 
ciągłym zachodzeniu. Fragmenty genomu plastydowego znaleziono u wielu roślin, 
a genomu mitochondrialnego u wielu różnorodnych grup organizmów, jak: rośli-
ny, drożdże, pszczoły, gryzonie, i u człowieka [54–56]. Największym dotychczas 
znanym takim przypadkiem jest częściowo zduplikowany fragment o długości 620 
tys. par zasad pochodzący z mitochondrialnego genomu (o długości 367 tys. par 
zasad) i umieszczony w jądrze rzodkiewnika Arabidopsis thaliana [57].

Ciekawym przykładem zmniejszania wielkości genomów są nukleomorfy, 
które są ekstremalnie zredukowanymi jądrami komórkowymi występującymi 
w czterobłonowych plastydach niektórych glonów, chlorarachniofi tów i kryptofi -
tów (il. 7). Plastydy te powstały w ramach tzw. wtórnej endosymbiozy, w wyniku 
pochłonięcia przez inne eukarionty komórek glonów (odpowiednio zielenic i kra-
snorostów) zawierających plastydy pierwotne (pochodzenia sinicowego) [58, 59]. 
A zatem nukleomorfy odpowiadają jądrom komórkowym tych glonów. Zostały 
one zredukowane do trzech chromosomów o łącznej wielkości od 330 do 1035 

Il. 7. Nabywanie plastydu wtórnego przez eukarionta od innego eukarionta posiadającego plastyd 
pierwotny będący przekształconą sinicą. Glony kryptofi ty i chlorarachniofi ty zachowały wewnątrz 
wtórnego plastydu zredukowane jądro komórkowe endosymbiotycznego eukarionta, zwane nukleo-
morfem
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tys. par zasad [60–62]. Genomy nukleomorfów posiadają bardzo mało regionów 
międzygenowych i kodują zaledwie od 283 do 485 białek.

Wzrost wielkości genomów

Utratę genów genomy mogą rekompensować przez nabywanie materiału genetycz-
nego z zewnątrz poprzez pośredni kontakt z innymi organizmami (koniugacja), 
pobierając kwasy nukleinowe ze środowiska (transformacja) lub otrzymując je od 
wirusów (transdukcja). Zjawisko nabywania genów w wyniku tych procesów od 
innych organizmów nazywane jest poziomym (horyzontalnym, bocznym) transfe-
rem genów (ang. horizontal/lateral gene transfer, HGT/LGT) w przeciwieństwie 
do pionowego dziedziczenia informacji genetycznej z pokolenia na pokolenie. 
Proces HGT odgrywa bardzo istotną rolę w ewolucji nie tylko organizmów pro-
kariotycznych, ale również eukariontów, i dotyczy nie tylko mikroorganizmów, 
lecz także organizmów wielokomórkowych [9, 51, 63–69]. Dzięki temu zjawisku 
organizmy nabywają nowe geny (tzw. ksenologi), a nawet całe rodziny białek [70], 
które mogą istotnie zmienić ich funkcjonowanie i ułatwić dostosowanie do danego 
środowiska. W ten sposób wiele bakterii uzyskuje geny, które warunkują opor-
ność na antybiotyki [71], wirulencję i patogenność [72] oraz sekwencje kodujące 
enzymy umożliwiające rozkładanie i wykorzystywanie dotychczas niedostępnych 
związków [73]. Geny te mogą być następnie przekazywane do innych populacji, 
zwiększając np. liczbę opornych szczepów na antybiotyki [74]. Ksenologi stano-
wią najczęściej od kilku do kilkunastu procent całego zestawu genów u bakterii 
[75–77], a nawet 25% [78].

Genomy zwiększają swoje rozmiary również przez duplikację krótkich 
fragmentów genomów, a nawet pełnych klastrów genów. Odbywa się to poprzez 
rekombinacje (niesymetryczną wymianę odcinków chromosomów i crossing-over), 
transpozycje (ruchome elementy genetyczne) oraz poślizgnięcie się polimerazy 
podczas replikacji DNA. Oryginalny gen i jego zduplikowana kopia (zwane pa-
ralogami) mogą pozostać w genomie, zwiększając ilość kodowanego produktu. 
Jeden z tych genów może ulec degradacji i stać się pseudogenem bądź pozyskać 
zmodyfi kowaną (subfunkcjonalizacja) lub całkowicie nową (neofunkcjonalizacja) 
funkcję, co może być korzystne dla organizmu i odgrywać istotną rolę w przy-
śpieszaniu ewolucji i tworzeniu nowych genów [79–83]. Klasycznym przykładem 
intensywnie duplikujących się genów jest rodzina globin kręgowców obejmująca 
neuroglobiny, cytoglobiny, mioglobiny i hemoglobiny, które zróżnicowały się na 
α- i β-globiny i dalsze formy u ssaków [84–86]. Historia ich duplikacji rozpoczęła 
się ponad 800 mln lat temu i trwa do dzisiaj (il. 8). Takie duplikacje mogą prowadzić 
do ekspansji całych rodzin genów w genomie.

Jeszcze większy efekt na rozmiarze genomu wywołują duplikacje całych 
chromosomów i genomów zachodzące podczas nieprawidłowego rozdzielania się 
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chromosomów homologicznych podczas podziału mejotycznego komórki (non-
dysjunkcji) i replikacji genomowego DNA bez podziału komórki (endomitozy). 
Organizmy, które mają zwielokrotniony cały garnitur chromosomów, nazywane 
są poliploidami i są powszechne zarówno u roślin, jak i u zwierząt [87]. Powstanie 
organizmów poliploidalnych może prowadzić do specjacji (powstawania nowych 
gatunków) z powodu niemożności ich krzyżowania się z niepoliploidami. Ekstre-
malnym przypadkiem jest trawa Spartina anglica, która jest aż 12-krotnym poli-
ploidem (dodekaploidem) [88]. Zjawiska zwielokrotnienia całych genomów mogą 
być korzystne z punktu widzenia ewolucyjnego, ponieważ dostarczają wielu kopii 
genów, które mogą następnie różnicować się funkcjonalnie, zwiększając złożoność 
organizmów i prowadząc do przyspieszenia ewolucji oraz wyodrębnienia nowych 
linii fi logenetycznych [89–91]. Po duplikacjach genomów dochodziło do maso-
wych utrat genów i rearanżacji genomu, jednak geny zaangażowane we wspólne 
procesy metaboliczne i sieci zależności pozostały w większych grupach [92–95]. 
Takie zjawiska zwielokrotnienia całych genomów stwierdzono u grzybów [96, 97] 
i pantofelka Paramecium tetaurelia [98]. Zduplikowanie całych genomów w wielu 
rundach mogło doprowadzić do wzrostu złożoności strukturalnej i funkcjonalnej 
oraz dużego zróżnicowania gatunkowego roślin okrytonasiennych [99–104], ryb 
kostnoszkieletowych [105, 106] oraz wszystkich kręgowców [107–110]. Przy-
puszcza się, że we wczesnej ewolucji kręgowców 600–400 mln lat temu doszło 
do dwóch powieleń całych genomów, a dodatkowa duplikacja nastąpiła u ryb 
kostnoszkieletowych (il. 9). Postawiono również tezę, że rośliny ze zdublowanym 
genomem mogły mieć większe szanse na przetrwanie wymierania z przełomu kredy 
i trzeciorzędu [111].

Il. 8. Historia ewolucyjna globin zwierząt przez duplikacje
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Zmiany w strukturze genomów

Genomy podlegają również intensywnym rearanżacjom (reorganizacjom) polega-
jącym na przeniesieniu jednego fragmentu DNA do innego miejsca tego samego 
lub innego chromosomu. Zjawiskom tym towarzyszą insercje, delecje i duplikacje 
oraz amplifi kacje większych fragmentów genomu. Wpływają one także na eks-
presję genów, oddziałując na ich regiony regulatorowe. Mogą również prowadzić 
do powstawania nowych gatunków przez izolację rozrodczą, gdy organizmy 
o przeorganizowanych chromosomach nie mogą się rozmnażać [112]. Rearanżacje 
wynikają z niestabilności DNA, parowania się różnych nici ze sobą oraz działal-
ności różnorodnych enzymów odpowiedzialnych za przecinanie nici DNA i ich 
łączenie (nukleazy, rekombinazy, ligazy). Ciekawym procesem rekombinacyjnym 
jest konwersja genowa, która prowadzi do zastąpienia homologicznego odcinka 
DNA swoją kopią, co skutkuje ujednoliceniem sekwencji. Wielokrotna konwersja 
może prowadzić do utrzymania wielu identycznych genów należących do jednej 
rodziny (np. genów rRNA), zwłaszcza gdy występują one w układzie tandemowym, 
co zwane jest ewolucją zespołową (ang. concerted evolution) [113, 114].

Duży udział w zmianie struktury genomów odgrywają mobilne elementy ge-
netyczne (transpozony), które mogą przemieszczać się w genomie, wykorzystując 
enzym transpozazę, którą same mogą kodować [115, 116]. Wiąże się ona z nicią 
DNA i przecina ją, prowadząc do uwolnienia transpozonu. Następnie przecina 
docelową nić DNA i przyłącza do niej transpozon. Podczas tych procesów może 
dochodzić do wycinania i łączenia innych regionów genomu, co zmienia położenie 

Il. 9. Duplikacje całych genomów (zaznaczone gwiazdkami) 
w ewolucji kręgowców. Według [107], zmienione
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Il. 10. Porównanie położenia genów na chromosomie u Escherichia coli K-12 z coraz bardziej odle-
głymi gatunkami bakterii na podstawie Gene Plot z National Center for Biotechnology Information 
(NCBI). Widoczny jest zanik syntenicznego ułożenia genów w skali całego genomu w czasie. Krótki 
odcinek prostopadły do głównego ciągu punktów na wykresie porównującym genomy dwóch szcze-
pów E. coli oznacza inwersję
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genów i strukturę chromosomu. Dużą rolę w ewolucji genomów eukariotycznych 
odgrywają transpozony RNA (retrotranspozony), które powielają się poprzez 
kwas RNA, a następnie po jego przepisaniu na DNA (przez enzym odwrotną 
transkryptazę) ponownie wbudowują się do genomowego DNA [117]. Uważa się, 
że niektóre grupy retrotranspozonów pochodzą od retrowirusów. Stanowią one 
ponad 40% genomów ssaków i człowieka [11], a u roślin ponad 70% [118, 119]. 
Jedna z rodzin retrotranspozonowych, zwana Alu, występuje w genomie człowieka 
w ponad milionie kopii [120].

Genomy bakteryjne również podlegają ciągłej przebudowie [121–124]. Bardzo 
szybko tracony jest synteniczny układ genów, czyli występowanie ich w tej samej 
kolejności (il. 10). Tylko w małej skali zachowywany jest układ kilku genów two-
rzących operony (wspólnie transkrybowane i regulowane grupy). Na początkowym 
etapie rearanżacji genomu bakteryjnego charakterystyczne są inwersje (odwrócenia 
fragmentów chromosomu) wokół miejsca inicjacji replikacji (il. 10). Wynikają one 
ze sposobu powielania DNA [125] oraz zachowywania konserwatywnego położenia 
genów na tych samych niciach DNA i względem początku miejsca inicjacji repli-
kacji [126]. Z kolei w genomach eukariotycznych charakterystyczne jest większe 
tempo rekombinacji przy końcach chromosomów w regionach telomerowych 
i subtelomerowych niż wewnątrz [127–130]. Związane jest to z nierównomiernym 
rozmieszczeniem tzw. gorących miejsc rekombinacji i może mieć istotny wpływ 
na tworzenie się tzw. sprzężeń niezrównoważonych oraz wspólnie dziedziczonych 
klastrów genów [128, 130].

Wielkoskalowymi zmianami genomowymi są translokacje i fuzje chromo-
somów, polegające na przemieszczeniu fragmentu jednego chromosomu na inny. 
W przypadku tzw. translokacji robertsonowskiej (fuzji centrycznej) dochodzi do 
łączenia się ramion chromosomów w okolicy centromeru w przypadku chromo-
somów akrocentrycznych (z bardzo krótkim jednym ramieniem), w wyniku czego 
z dwóch chromosomów powstaje jeden. Takie intensywne zjawiska z transloka-
cjami i inwersjami chromosomowymi doprowadziły do powstania dużego zróżni-
cowania chromosomów ryjówek (Sorex) i powstania ich wielu ras [131–133]. Do 
fuzji między telomerami dwóch chromosomów doszło u przodków człowieka po 
oddzieleniu się od linii szympansa, co doprowadziło do powstania chromosomu 2 
[134, 135]. Posiada on u człowieka szczątkowy drugi centromer i telomer, a u małp 
człekokształtnych odpowiada dwóm mniejszym chromosomom.

Podsumowanie

Rozwój technik molekularnych umożliwił poznanie sekwencji, struktury i ewolucji 
wielu genomów oraz praw nimi rządzących. Genomy okazują się bardzo zróżnico-
wane pod względem struktury i wielkości, mimo że u różnych organizmów genomy 
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utworzone są z tego samego budulca – czterech rodzajów nukleotydów tworzących 
kwasy nukleinowe i przeznaczone są do pełnienia tej samej funkcji, jaką jest kodo-
wanie informacji o budowie i rozwoju tych organizmów. Dzięki temu, że genomy 
podlegają różnorodnym procesom powodującym zwiększanie i zmniejszanie ich 
wielkości oraz reorganizację ich struktury, są bardzo dynamicznymi strukturami 
biologicznymi, co zwiększa plastyczność posiadających je organizmów i napędza 
ewolucję w tworzeniu nowych gatunków i linii fi logenetycznych.
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