Poczatki ewolucil

Historia komorek eukariotycznych i ich symbiontow



Wspodtczesny obraz
eukariogenezy

- Symbioza gospodarza - archeona |
symbionta - a-proteobakteri

- Powstanie jadra - ochrona przed
iInwazyjnymi intronami gr. Il

- Stopniowa redukcja genomu symbionta

Cellular processes

Endomembrane accumulation

Emergence of spliceosome,
nuclear envelope, nuclear
pores and RNA=-export
mechanisms

Continued gene transfer
through lysis

Most progeny do not survive

Gene transfer through
occasional organelle lysis

Genetic chimaerism
Lipid replacement

Coordination of division

Prokaryotic host with prokaryotic

symbiont

Mechanism of entry unspecified,

but with precedence among
eubacteria in nature

o~Proteobacterial

*
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symbiont host

Host gene expression

Separating splicing from
translation solves the intron
problem: transcription and
splicing in the nucleus,
translation in the cytosol

t Eubacterial genes and
group |l introns recombine
into host chromosomes

" Introns disperse and

& i Q| ' degenerate

Gene expression impeded

. by co-transcriptional
translation of unspliced
transcripts

Two independent
prokaryotic gene
expression systems

Archaebacterial



Jak mitochondria tracity swoj genom

Wolno zyjgce bakterie - 1800-4500 gendow

|

Endopasozytnicze bakterie (Rickettsia) - 850
genow

!

Najbardzie] ztozone mitochondria
(Reclinomonas) - 100 genow

|

Mitochondria ,,wspotczesne” - 30-40 genow




Dlaczego mitochondria tracity geny?

- /Zapadka Mullera

You can never turn back!

- W nielicznych populacjach gromadzg sie mutacje o niewielkie] szkodliwosci

- Moze dojs¢ do sytuacji, kiedy dryf bedzie szybszy od doboru
OCzyszczajgcego | haplotyp o nizszym dostosowaniu opanuje populacje

- Dojdzie do stopniowe] akumulacji mutacji szkodliwych | degeneraci
iInformacji genetyczne;

- Rekombinacja odtworzy oryginalny genotyp z obcigzonych roznymi mutacjami,
ale nie w populacii aseksualnej




Losy genow organellarnych

+ Ucleczka do jadra
+ Ucleczka DNA do jgdra
- Przeniesienie genow do jadra za posrednictwem RNA I RT
- Zastgpienie funkcji przez gen pochodzacy z genomu gospodarza (redundancja)
- Powstawanie nowych funkcji gospodarza — udomowienie symbionta
+ Zastgpienie funkcji przez gen pochodzacy z innej linii

- polimeraza RNA, polimeraza DNA — pochodzenie fagowe



CED)

/apadka Doolittle’a

- Wbudowanie genu symbionta do jadra @

Incorporation of DNA into nuclear genome
Powstajg dwie redundantne kopie

Utrata koplii organellarnej - nieodwracalna @ @

Loss of organelle copy Loss of nuclear copy

Utrata kopii jadrowej - mozliwy kolejny A
transfer - N N
FE@® FE® H®

Fixation of loss by drift

o®

Successful transfer Failed transfer

v

FIGURE 2. The ratchet mechanism by which mitochondrial genes become transferred to
nuclear genomes. Not to be confused with Muller’s ratchet, which was recently invoked

by Lynch¥, to argue that mitochondrial genomes themselves will inevitably accumulate
mildly deleterious mutations.

WEF Doolittle. TIGs 1998



Skad sie bierze proteom mitochondriow?

- Proteom mitochondrium to ok. 600 (drozdze)-1500 (ssaki) biatek
+ Geny kodowane w mtDNA: 2-67, wiekszosc 12-20 biatek
- Geny kodowane w genomie jgdrowym

- Pochodzenia eubakteryjnego (symbiont)

- Pochodzenia archaebakteryjnego (gospodarz)

+ Pochodzenia wirusowego (fagowego) — polimeraza RNA | DNA

- Nieustalonego pochodzenia



WSpéJfCZGS ny genOm jgdro mitochondrium

Transfer i adaptacja genow

mitochondrialny
h
- Proteom mitochondriow drozdzy ~500-800
biatek wolucja nowych funkgiji
Utrata gendw na skutek redundagji
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+ 8-9 kodowanych w mtDNA

Ponad 150 genow w jadrze, ktdrych
produkty sg niezbedne do utrzymania i
ekspresji mtDNA



Po co ciggle utrzymywac genom mitochondrialny®

+ “Zamrozenle” przez niestandardowy kod genetyczny
- \Wyjasnienie mechanistyczne
- Wyjasnienie regulacyjno-koordynacyjne

- Wyjasnienie regulacyjno-ewolucyjne



Wyjasnienie mechanistyczne

- |stniejg geny, ktore sg kodowane w mtDNA u wszystkich znanych organizmow
- CYTB, COX1, rRNA

- | takie, ktore sg kodowane w mtDNA u ogromne] wiekszosci organizmow
-+ ATP6,8,9; tRNA; ND1-6; COX2,3

+ Kodowane biatka lokalizujg sie w wewnetrznej btonie

+ Proby rekodowania genu w jgdrze niekiedy skuteczne (ATP8, maturaza bl4),
niekiedy nie (CYTB, ND4)



Wyjasnienie mechanistyczne

- W mtDNA sa kodowane te biatka, ktorych import do mitochondrium bytoy
niemozliwy, mato wydajny lub kosztowny

+ wykazane doswiadczalnie dla CYTB

- W mtDNA kodowane sg te biatka, ktorych obecnoscC poza wewnetrzng btong
mitochondrium bytaby niebezpieczna dla komorki



Wyjasnienie regulacyjno-koordynacyjne

- W mtDNA kodowane sg te geny, ktorych ekspresja powinna byc¢ bezposrednio
koordynowana w organellum

 Np. regulacja transkrypcji w mtDNA drozdzy przez poziom ATP

- Koordynacja syntezy biatek | skfadania kompleksow w wewnetrznej btonie
mitochondrium — zapewnienie stechiometrii | organizacji kompleksow

+ fizyczny zwigzek translacji z btong wewnetrzng



Wyjasnienie regulacyjno-ewolucyjne

- Wiekszos¢ organizmow wyzszych utrzymuje w mtDNA podstawowy zestaw
genow, kodujacych biatka wewnetrznej btony uczestniczace w oddychaniu

- U jednokomorkowcow skiad mtDNA jest bardzie] zmienny, ale utrata z mtDNA
catych kompleksow (np. cV u Apicomplexa) zachodzi gtownie u organizmow
Dasozytniczych

- U wielokomorkowcow wyewoluowaty mechanizmy zapewniajgce dziedziczenie
jednorodzicielskie

* nie sg homologiczne — powstawaty w ewolucji wiele razy



Wyjasnienie regulacyjno-ewolucyjne

- Utrzymywanie gendw kodujgcych podstawowe biatka kompleksow tancucha
oddechowego w wysoce zmiennym mtDNA utatwia adaptacje do zmiennych
wymagan energetycznych srodowiska

- Utrzymywanie sprzezenia tych wariantow poprzez dziedziczenie
jednorodzicielskie umozliwia koewolucje | koordynacje zmiennosci adaptacyjnej

- Utrata oddychania — utrata mtDNA (hydrogenosomy, mitosomy)



Eukarionty | ztozonoscC

prokarionty majg ogromne zroznicowanie repertuaru genow | funkgji
metabolicznych

repertuar biochemiczny eukariontow jest mniej zmienny, ale wykazujg wzrost
Zt0ZONOSCI

* Wieksze genomy
- wieksza liczlba genow

bardziej ztozona regulacja, wielokomorkowoscC



Energetyka zilozonosc

Budzet energetyczny komorki
prokariotycznej: ~0,5 pW (1 pW = 10-12 W)

Budzet energetyczny komorki
eukariotycznej: ~2300 pW

Udziat w budzecie energetycznym:
replikacja: ~2%
ekspresja gendw i synteza biatek: ~75%
Znacznie wiecej energii/gen u eukariontow!!

Jedyna droga zwiekszania ztozonosci

Figure 2: The cellular power struggle.
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a-c¢, Schematic representations of a medium sized prokaryote (Escherichia), a very large

prokaryote (Thiomargarita), and a medium-sized eukaryote (Euglena). Bioenergetic

The energetics of genome complexity

Nick Lane' & William Martin?
21 OCTOBER 2010 | VOL 467 | NATURE | 929



Ewolucja genow | biatek



Hipotezy pochodzenia introndw typu jadrowego

(a) Introns early (b) Introns late (c) Endosymbiosis

Modern Eukaryotes Modern
Eucarya Archaea Bacteria Eucarya Archaea Bacteria eubacteria ‘ archaebacteria

B Origin of group II introns
WV Loss of introns

@ Origin of spliceosomal introns

MOLECULAR AND GENOME EVOLUTION Te, Figure 8.41

© 2016 Sinauer Associates, Inc.



Hipotezy pochodzenia intronow

+ Introny wczesnie - pierwotne geny: pojedyncze eksony
+ brak dowodow
+ Introny pozno - powstaty u przodka eukariontow
+ brak hipotezy dotyczacej tego jak powstaty
+ Endosymbiotyczna - powstaty z intronow typu |l endosymbionta

+  Obecnie najbardzie] prawdopodobna



o.-proteobacterial invader Archaeal host

lntrOﬂy a Jad 'O Mitochondrial endosymbiosis

Hipoteza - jgdro powstato jako system l \ER

. L , Group Il intron invasion /

obrony przed inwazjg intronow od P ’
symbionta mitochondrialnego /
Ek . + 7 ” b + Spliceosome, Nucleus — 15t line of Linear chromosomes,

SpanSJa INtronow grupy Sym lonta Splicing-mRNA export defense - telomeres, telomerase
(gospodarz nie miat systemow kontroli) Couping gempanmentsization

; P ; . NMD — 2nd |ine of
Sktadanie (splicing) jest wolniejsze od e niinlcaaalun
translaC“ of aberrant mMRNAs
Ubiquitin signaling — 3rd line of
. . . . defense — tagging and

Rozdzielenie translacji od sktadania - degradation of aberrant
obrona przed zaburzeniem translacji przez proteins

sekwencje intronowe

Introny istniaty od poczatku, ale po Hypothesis
powstaniu eukariontow gwattownie sie The origin of introns and their role in eukaryogenesis: a

: compromise solution to the introns-early versus introns-late
rozprzestrzenity ebbe?

Eugene V Koonin*

Biology Direct 2006, 1:22 doi:10.1186/1745-6150-1-22



Hierarchia | kombinatoryka

Budowa biatek ma charakter hierarchiczny
fatdy/motywy
domeny
biatka
kompleksy

Ewolucja przez duplikacje | tasowanie
domen

(a) Helix-loop-helix (b) Coiled coil (c) Helix bundle

(d) BaB unit  (e) Hairpin (f) B meander

(2] 11 100

(g) Greek key  (h) B-sandwich

\__/ - _4 /J'
Figure 4-19 Principles of Biochemistry, 4/e
© 2006 Pearson Prentice Hall, Inc.

a/f Barrel



Duplikacje wewnatrzgenowe

stosunkowo rzadkie u prokariontow (~5%
genow)

u eukariontow czestsze: ~18% genow
(genom cztowieka)

zwigzek z podziatem na eksony I introny

(a) Partial duplication
T 2 [s[a} — @ 2[3[2[3[a}

(b) Diploid-type duplication

- 2 [ 3 [ — @ 2

MOLECULAR AND GENOME EVOLUTION Te, Figure 8.2

© 2016 Sinauer Associates, Inc.

(a) Exon-to-exon

| 1"}

- A 1

(b) Exon-to-intron

- A {1

01— —{

(c) Intron-to-exon
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(d) Intron-to-intron

O
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MOLECULAR AND GENOME EVOLUTION Te, Figure 8.3

© 2016 Sinauer Associates, Inc.




Przyktad - domena wigzaca

dinukleotyady

- W sekwencjach
dehydrogenazy
aldehydu 3-
fosfoglicerynowego |
dehydrogenazy
alkoholowej

- Wigzanie NAD+/NADH

+ nheofunkcjonalizacja
przez wewnetrzng
duplikacje

— Ancestral
B-folding unit

lTwo duplications of one exon

N\

— " Mononucleotide-

BA BB BC binding domain

lDuplication of three exons

= — i — “ Two mononucleotide-

PA pB BC D binding domains

Intron lost

Y

N\

~ — B Dinucleotide-

PA pB pC BD-E BF binding region
MOLECULAR AND GENOME EVOLUTION Te, Figure 8.5

© 2016 Sinauer Associates, Inc.




Kallikrein <« Prekallikrein

Tasowanie domen

- Rozne biatka mogag byc¢ l l
zbudowane z réznych NI T GOVY

_ . Tissue plasminogen activator » Active form  Factor XIa < Factor XI
kombinacji podobnych ] |
domen SO0 | QOO
Factor IX > Factlor IXa Factolr Vlla » Factor VII
- Biatka kombinatoryczne l ’OO.H
20-40% biatek (mniej u s i
° - o)
prO ka.rlOn'EOW, W'$Cel U i Fibronectin type 1 module ‘“ y
cu karl O ntOW) E Fibronectin type 2 module Prothrombin S
L Epidermal growth factor module
) Przy ktad - Czyn niki O Fibrinogen » Fibrin
krzepliwos$ci krwi ¥ Fablapleamedi
YY) Apple module
. Kringle module Fibri; clot
‘ y-Carboxy-glutamate module ,l
- Serine proteinase Fibrinolysis

MOLECULAR AND GENOME EVOLUTION Te, Figure 8.10

© 2016 Sinauer Associates, Inc.




(a)

Tissue

Tasowanie domen el
Ok

Prourokinase

(b) Fibronectin Plasminiogen

15-18 repeats /
Tissue

plasminogen

activator / \

OO OO0 )OO0

Epidermal growth factor precursor Trypsin

Fibronectin type 1 module A PAN apple module

Fibronectin type 2 module - Kringle module

@ Serine proteinase

Epidermal growth factor module C Low-density lipoprotein receptor YWTD

Fibronectin type 3 module

OChhpm

MOLECULAR AND GENOME EVOLUTION Te, Figure 8.11

© 2016 Sinauer Associates, Inc.



Domeny | eksony

Hipoteza tasowania eksonow

Czy granice domen biatek odpowiadaja
granicom eksonow?

Brak korelacji miedzy granicami eksondow |
domen (d) jest niekiedy obserwowany, ale
stosunkowo rzadko

Korelacja miedzy granicami domen a
eksonami (a-c) jest statystycznie istotna

(a) Exon 1 Exon 2 Exon 3 Exon 4

ol —  (Gene
[ I Protein
(b) Exon 1 Exon 2
—_— — Gene
[ N Protein
(c) Exonl Exon 2 Exon 3 Exon 4 Exon5 Exon 6
a— — — (Gene
[ Protein
(d) Exonl Exon 2 Exon 3 Exon 4 Exon 5
— — (Gene
] ] Protein

MOLECULAR AND GENOME EVOLUTION Te, Figure 8.9

© 2016 Sinauer Associates, Inc.



Alternatywne sktadanie

- Alternatywne sktadanie generuje rozne
transkrypty i rozne biatka z tego samego
genu

Czesto w rozwoju, formy specyficzne
tkankowo, itp.

Alternatywne skfadanie jest obok duplikaciji
druga droga zwiekszania repertuaru biatek

geny nie posiadajgce paralogow
(singletony) w genomie cztowieka
czesciej podlegaja alternatywnemu
sktadaniu, im liczniejsza rodzina, tym
rzadsze alternatywne sktadanie

N\ /\ \

(a)

\/ \N/

/\

\ AN N

(b)

\/

AN

\/ \N/ \/

VA /\ AN

(c)

\/

TATA

@ -

\N/ \/ \/

(e)

(f)

(8)

(h)

\/

\/

Intron retention

Alternative internal
donor site

Alternative internal
acceptor site

Alternative first
exons

Alternative
last exons

Mutually exclusive
exons

Cassette exon

Coordinate
cassette exons

MOLECULAR AND GENOME EVOLUTION Te, Figure 8.31

© 2016 Sinauer Associates, Inc.



Ewolucja genomow



Duplikacja jako zrodto nowych gendow

+ Mutacje + dobor moga zmieni¢ funkcje genu/biatka, ale wigze sie to z utratg
wczesnie|szej funkeil

- Hipoteza Ohno (1970) - duplikacje sg jedynym sposolbem powstawania
nowych funkcil

+ Znane sg odstepstwa, dosyc rzadkie

- Powstaja rodziny genow

Susumu Ohno
1928 - 2000



1lypy duplikacji

(a) Original chromosome

Gene A Gene B Gene N
—— . T
(b) Partial gene duplication
: o . .
- & czesciowa duplikacja genowa

(c) Gene duplication
=R \

A A

4 A & A

—— | B - {H}— duplikacja genowa
(d) Segmental duplication

)\/ \*/\

r B 4 A\

—— o I R TR THH— duplikacja segmentu
(e) Polysomy

- T 0o |

) polisomia lub duplikacja genomu

—— Bl 1 HHT-

MOLECULAR AND GENOME EVOLUTION Te, Figure 7.1

© 2016 Sinauer Associates, Inc.



oy s < 3

Paralogi | ortolog

Duplication
- Homologia genow: podobienstwo
wynikajgce ze wspolnego pochodzenia

To| =g 5 e  a

- Paralogia: homologia przez duplikacje
- | | Speciation

+ np. a-globina i B-globina cztowieka T

- Ortologia: homologia przez specjacje Y Y
Present - -—'—--—----- — Y Z Y V4
 np. a-globina cztowieka i a-globina Species 1 Species 2
myszy
Y | Z: paralogl

Y1 1YZ2: ortologl



Ewolucja globin - paralogi | ortolog

Duplikacja genu (600 min. lat)

Dywergencja gatunkow (75 min. lat)

Cztowiek V]

Z
N N ) R B L a

W
v . v
Ortologi

Paraloqgi Paralogi



L osy gendw po duplikacii

—-— Original function
al — Partial loss of function -

Gene
— Loss of function duplication / \

-— New function
- -
|

Nonfunctionalization Conservation Subfunctionalization Neofunctionalization

Y Y Y Y

MOLECULAR AND GENOME EVOLUTION Te, Figure 7.5

© 2016 Sinauer Associates, Inc.




L osy gendw po duplikacii

+ utrata genu - powstanie pseudogenu
- utrzymanie funkcji - amplifikacja, powstanie rodzin wielokopiowych (np. rRNA)

+ subfunkcjonalizacja - podziat funkcji wielofunkcyjnego genu-przodka,
specjalizacja

+  neofunkcjonalizacja - ewolucja nowej funkcji jednej z Kopil



Tempo duplikacii | sub/neofunkcjonalizaci

- U eukariontow ~ 1 utrwalona nowa kopia/gen/100 milionow lat (Lynch &
Connery, 2000)

+  Neofunkcjonalizacja odpowiada za utrzymanie ~10% paralogow
- 10% u naczelnych (Han et al. 2009)
- 6% u Xenopus po tetraploidyzacji (Chain & Evans 2006)

+ 13% u kukurydzy po duplikacji genomu (Hughes i ws. 2014) -
neofunkcjonalizacja regulacyjna (rozna ekspresja w roznych organach)



Subfunkcjonalizacja

Konflikt adaptacyjny - trudnosc
optymalizacji obu funkciji

—> Original function
—> New function

One gene, one function Gene duplication Subfunctionalization
— S
= Reversal = = = =
T 2 < — I ‘- B — N -

Acquisition of

new function Adaptive
conflict
One gene, two functions
—-
—
—

MOLECULAR AND GENOME EVOLUTION Te, Figure 7.11

© 2016 Sinauer Associates, Inc.



Duplikacja | degeneracja r

Original gene A
A

+ Obie kopie niezbedne do utrzymania

oryginalnej funkciji

-+ Przyktad RNR2 (S. kluyveri)
RNR4 (S. cerevisiae)

7 -

Degeneration J

A

~

|7

Duplication
Gene A,

Degeneration l

Gene A,

Degeneration J

— -

-

MOLECULAR AND GENOME EVOLUTION Te, Figure 7.12

© 2016 Sinauer Associates, Inc.

Complementation



Zmiana wWzoru ekspresj

(a) Ancestral pattern retained
- Po duplikaciji u organizmow
wielokomdrkowych bardzo czesto ewoluuje . . . . . .
zmiana wzoru ekspresiji paralogow

Tissues
- Najczesciej obserwowany wariant (b) - 7 AN H / Asymmetric divergence
asymetryczny i i ﬁ ﬁ i ﬁ OO0 -
- ~70% u Arabidopsis, wariant (c) - 10% Ancestral pattern . . . - -
of expression (c) Complementary divergence

- Gene expressed
. Gene not expressed

MOLECULAR AND GENOME EVOLUTION Te, Figure 7.14
© 2016 Sinauer Associates, Inc.



/wieKszenie repertuaru
rozZwWojJowego

- Subfunkcjonalizacja paralogow prowadzi
do powstania form specyficznych
rozwojowo | tkankowo

00
LDH-1 (B,) -
O OO HO HO
LDH-2 (AB5) EE BE
00 0O OO @0 OO
LDH3 (825 Bl Bl T
00 0@ 0O OO 00 OO
PHAD T o0 om ol O oOd O
@0 OO0 0O OO 0O
A @@ 00 00 OO OO
| —i) —15 —11 \ +12 +211 e |
Conception Birth Adulthood —»
O O A subunits

[ ] B subunits

MOLECULAR AND GENOME EVOLUTION Te, Figure 7.10

© 2016 Sinauer Associates, Inc.



Ewolucja genow opsyn

600 mIn. lat 35 mlzn. lat

Przodkowie kregowcow Wiekszosc ssakow Matpy Starego Swiata
f | (cztowiek)

Widzenie jednobarwne Widzenie dwubarwne Widzenie trojbarwne



Skomplikowana historia
widzenia barwnego

- Opsyna S - niebieski - autosomalna
+ Opsyna M - zielony - chromosom X

+ Opsyna L - czerwony- chromosom X

Activity  Intact
pattern  opsins

Catarrhini

{1->1 1 Old World monkeys {’:g Bl |
—l Owl monkeys (Aotus) Fabyreiint ( .
—- ll—— Capuchins (Cebus) %::? B or
—-> Bl—— Howler monkeys (Alouatta) {:} Bl
Strepsirrhini

Lorises and galagos (Lorisiformes)

—-> Il—E}— Mouse lemurs (Microcebus)

l Dwarf lemurs (Cheirogaleus)

Sportive lemurs (Lepilemur)

Sifakas (Propithecus)

Wooly lemurs (Avahi)

Ring-tailed lemur (Lemur)

Aye-aye (Daubentonia)

AASAAAA
;
=

|

Loss of S gene

- B Duplication of M gene

- shiftin spectral maximum
and creation of allelic variation

e
C

gives rise to M and L genes

Fixation of L allele
Diurnal

Nocturnal

MOLECULAR AND GENOME EVOLUTION Te, Figure 7.36
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Od zielonego do czerwonego

Violet Blue Cian Green Yellow Red

100

—

Relative
sensitivity
U1
S
I

0 | | | |
400 500 600 700

Wavelength (nm)

MOLECULAR AND GENOME EVOLUTION Te, Figure 7.33

© 2016 Sinauer Associates, Inc.

Ser —>» Ala

MOLECULAR AND GENOME EVOLUTION Te, Figure 7.34
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Genetyczne zaburzenia widzenia barw

X chromosome Autosome Vision
— I N — —{ " F— Routine
(a) Old World monkeys @ OWM e
g OWM — I — —{+— Routine
— I —  trichromacy
" Humans — I — —{7 7 }+—  Dichromatic
(COIOI' bllnd) — D — protanopia CZ@Ste
or
— I — ——  Dichromatic
— - deuteranopia
¢ Humans {3 Dichromatic
(color blind) — I — tritanopia
J" Humans : :
: — I N — Dichromatic '
(color blind) trianopia rzad k| e
Humans —
(color blind)  pa— Monochromacy

MOLECULAR AND GENOME EVOLUTION Te, Figure 7.35 (1)
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+1335/-168

1948 | Elephant

Narodziny | SmierC gendw - 620/-276 Fey
receptory wechowe
PLory we =)

+259/-223

811 | Dog

+460/-169

1066 | Horse

- Wyjatkowo duze tempo duplikacii i
pseudogenizacii @ 3

+267 /-198

768 | Rabbit

i A 796 | Guinea pig

+14/-121

+368/-168 1207 | Rat

+386/-71

944

+254/-68 1130 | Mouse

+32/-199 366 | Marmoset

+28/-251 +15/-225

309 | Macaque

+36/-50 +34/-251 e Orangutan

+19/-45 7/ *8/95I 385 Chimpanzee

396 | Human

| 1 | 1 1 | 1 1 | 1 |
100 50 0

Million years ago

MOLECULAR AND GENOME EVOLUTION Te, Figure 7.32
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Utrata genow | funkgiji

- Utrata (pseudogenizacja) genu nie posiadajgcego paralogow

+ Scenariusz neutralny: dobor oczyszczajacy nie chroni przed utratg, jezeli je
wptyw na dostosowanie jest nieznaczny

Scenariusz selekeyjny: utrata funkcji zwieksza dostosowanie



Scenariusz neutralny (dlaczego
koty nie lubig stodyczy)

- Utrata receptora Tas1r2 u niektorych

Carnivora "

& @

- Skorelowana z bezwzgledng

miesozernoscia

+ Paralogiczne receptory smaku: =

- Tas1r1 - umami

- Tas1r2 - stodki

- Tas1r3 - umami + stodki

Felis catus (cat)

Prionodon linsang (banded linsang)
Cryptoprocta ferox (fossa)

Cynictis penicillata (yellow mongoose)
Proteles cristata (aardwolf)

Crocuta crocuta (spotted hyena)

Canis familiaris (dog)

Canis rufus (red wolf)

Zalophus californianus (California sea lion)
Arctocephalus forsteri (Southern fur seal)
Phoca vitulina (Pacific harbor seal)
Tremarctos ornatus (spectacled bear)
Ailuropoda melanoleuca (giant panda)
Ailurus fulgens (red panda)

Procyon lotor (raccoon)

Mustela putorius (ferret)

Lontra canadensis (Canadian otter)

+ Amblonyx cinereus (Asian small-clawed otter)
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Dog

Sea lion

Fur seal

Pacific harbor seal
Cat

Asian otter
Spotted hyena
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Banded linsang

2

Exons
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Scenariusz selekeyjny -
enzym CMAH

- Dwa gtdwne kwasy sialowe u zwierzat: Neu5Ac |

Neu5Gc HBC
T Ho

- Na powierzchni komorek, interakcje z patogenami O

- U cztowieka gen CMAH jest pseudogenem, NeuS AC
niezdolny do syntezy Neu5Gc, Neu5Ac jedynym

endogennym kwasem sialowym * CMAH

- Mutacja ~2,3 min. lat temu

- Opornos¢ na Plasmodium reichenowi (gtdwny
patogen malarii u innych cztekoksztattnych)

- P, falciparum rozpoznaje NeuSAc!

- Neu5Gc w pokarmie - choroby
autoimmunologiczne?

NeubGce

MOLECULAR AND GENOME EVOLUTION Te, Figure 8.38

© 2016 Sinauer Associates, Inc.



Duplikacje chromosomow | genomow

+ polisomia - duplikacja pojedynczych chromosomow
+ U zwierzat zwykle letalna, u roslin niekiedy tolerowana
+ poliploidia
- autopoliploidia - duplikacja genomu, stosunkowo rzadka
- allopoliploidia - potaczenie genomow podobnych, lecz roznych gatunkow
+ czesta, zwiaszcza u roslin

+ nieparzysta ploidia - niezdolnosC do mejozy (Np. udomowione banany | inne odmiany
OWOCOW bez pestek)



Poliploidia w ewoluc)i roslin

Sorghum

: ::llop Oli’p li)idg' ———@— Saccharum (sugarcane)
utopolyploidy
® Undetermined ~ & Zea (maize)
ploidy type >
Oryza (rice)
@- ‘
- l @@ 17iticum (wheat)
cestra
;ﬁ;ﬁzerm Hordeum (barley) e
duplication
\ Lycopersicon (tomato)
—@— &
—@— Solanum (potato)
1%
@—Helianthus (sunflower)
Ancestral
seed plant Lactuca (lettuce)
genome —
duphcat\lon / @—Glycine (soybean) >
Putative
—0—
geni)me @—Medicago truncatula
triplication
B @®—Gossypium (cotton)
—@-@— Arabidopsis thaliana
&
@—Brassica D,

Gymnosperms
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Nonvascular land plants
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Historia pszenicy

sSamopsza, einkorn

Wild einkorn
Triticum urartu

A G D
A GIE D

Wild

Cultivated

ptaskurka

Hulled grains

Free-threshing grains Y

Macaroni wheat
Triticum durum

A G D
A G D

B IR D
B ;IR SED

Tetraploid

Goat grass
Aegilops speltoides ' ‘
B I D
Diplod Diplod
\ / Goat grass
Aegilops tauschii
Wild emmer D —
Triticum dicoccoides D ax mm—
A G S— Litg 21t
A GIE D
D Gl S
D IR S
Tetraploid
Cultivated emmer
Triticum dicoccum
A IR D
A IR D
b I D
b IR D
Tetraploid
k Y
Spelt
Triticum spelta
A GE D
A G D
. P IR S
Dex
D ;I S
Hexaploid

Bread wheat
Triticum aestivoum

A IR D
A IR D

B IR D
B Ik D

D I S
D I S

Hexaploid

MOLECULAR AND GENOME EVOLUTION Te, Figure 7.38

© 2016 Sinauer Associates, Inc.



Duplikacja genomu w historil drozdzy

Duplication

\
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S. cerevisiae
S. bayanus
K. waltii

K. lactis

A. gossypii

Common ancestor

| o e i e ol S BBl iR P S b b B L

B A Al al A A A& A AL | A m

N

Saccharomyces lineage Kluyveromyces lineage

1 2 34 56 7 89 10 1112 13 1415 16 1 2 34 56 7 89 10 1112 13 1415 16
(a) *
1 23456 7 8910111213 1415 16
—4E4D 4 EEHashhaEda
1 23456 7 89 10 11 12 13 14 15 16
®) f
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—a& 14 K 1E-HBaE .-
i B B, | hE, o G
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(d) * Y
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(e) \
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Slady duplikacji u drozdzy

204 201 196
202 200 198 197/ 195 194 192 191 190 189 188187 186 S. cerevisiae

chromosome 4
| ‘ , ’I ‘ K. waltii

chromosome 1

7 206 205

S. cerevisiae
chromosome 12

251 233 234 237 238 239 240 241 242 243 244 245 246
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Hipoteza 2R

Drosophila
-+ Dwie duplikacje genomu w ewolucjl .
strunowcow Sea urchin
- Dodatkowa duplikacja u ryb :
TeEE ey Amphioxus
Sea squirt
Lamprey

Pufferfish

Human

Chicken
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Geny HOX - regulatory rozwoju

}._*___l_*___;___&__}_l_f '

a-1 a2 a3 a4 a5 ab a7

a-9 a¥ﬂ1'0 a1

T e
b-1 b2 b-3 b4 b5 b6 b7 b8 bI
SRS SRY ;.. M ;R cocvc MMM < KO < WM

c-8 c¢-9 c10

c4 c-5 c-6
d-1 d-3 d-4
5 TR D e e

s g gy 5y ST gy s NS g g

lab pb zen Dfd Scr Antp Ubx abdA AbdB

g

AfDfd AfAntp

T oo b %pb Dfd antC

; Cnox1 Cnox2  antpC

AfabdA

AfScr AfUbx
—_—— e
Hox1 Hox2 Hox3 Hox4 Hox5 Antp abdA/Ubx AbdB

Kregowce
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Geny de novo

Powstawanie gendw de novo z obszarow
niekodujgcych wykazano w wielu liniach
ewolucyjnych

- Wiarygodne wyniki dla blisko
spokrewnionych genomow (dla dalszych
trudno odrdézni¢ gen nowy od takiego, ktory
utracit podobienstwo do homologow)

Rozne oszacowania, do 10% genow
U ryzu (Oryza sp.) 175 gendw na 3,5 min lat

(Zhang et al. 2019). Przez duplikacje w tym
samym czasie ~1400 gendw.

Non-genic DNA

l Acquires

Transcription l codons

Z NS\ L

L )

DNA acquires DNA gets
codons transcribed
> ©
coce ‘Proto-gene’ coce

AN NI S

pressures
refine
-«

Y gene
@ - =
Functional protein

Disordered { i
. '. 000'....
protein &
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Genomy prokariotyczne

- Duza rola poziomego transferu gendw
(HGT) w ewoluc;ji

- Ogromna zmiennosc¢ repertuaru genow o
aris

- Nawet w obrebie szczepow jednego »

gatunku: genom | pangenom

+ Opcjonalne elementy genetyczne (plazmidy,
chromidy)

Philadelphia

MOLECULAR AND GENOME EVOLUTION Te, Figure 10.3 Legl'one//a pneumoph//a
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Genomy eukariotyczne - paradoksy

- Paradoks wartosci C
- brak korelacji miedzy ztozonoscig organizmu a wielkoscig genomu
- Paradoks wartosci G

+ brak korelacji miedzy ztozonoscig organizmu a liczba genow



Paradoks wartosci C

- Bardzo duza zmiennos¢ w obrebie

Eukaryota

- Najbardziej prawdopodobne wyjasnienie -
neutralistyczne, elementy repetytywne

\O
-,
|

Q0
-
|

- RNA transposable elements
- DNA transposable elements

Fraction of genome (%)
ST N S B NN
(e | (-] o - -}
I I | I I l

p—
(-]

L

Arabidopsis  Brachypodium
125 Mb 272 Mb
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Rice
389 Mb

Sorghum

730 Mb

Soybean
1,115 Mb

Maize
2,300 Mb

Range of C values in a sample of monophyletic eukaryotic higher taxa®

Ratio

(highest/

Taxon Genome size range (Kb) lowest)
Dinophyceae (dinoflagellates) 1,470,000-220,000,000 150
Fungi (fungi) 2,220-893,000 402
Metazoa (animals) 19,600-130,000,000 6,642
Porifera (sponges) 39,200-1,760,000 45
Cnidaria (cnidarians) 225,000-1,810,000 8
Rotifera (rotifers) 245,000-1,200,000 5
Tardigrada (water bears) 78,400-804,000 10
Nematoda (roundworms) 19,600-2,450,000 125
Platyhelminthes (flatworms) 58,000-20,100,000 342
Annelida (annelid worms) 58,800-7,490,000 127
Mollusca (mollusks) 421,000-7,690,000 18
Crustacea (crustaceans) 137,000-63,300,000 462
Chelicerata (chelicerates) 78,400-7,350,000 94
Hexapoda (insects) 88,200-16,600,000 188
Myriapoda (myriapods) 274,000-2,100,000 8
Echinodermata (echinoderms) 529,000-4,310,000 8
Bryozoa (bryozoans) 196,000-1,570,000 8
Onychophora (velvet worms) 4,340,000-19,500,000 4
Gastrotricha (gastrotrichs) 49,000-617,000 13
Cyclostomata (jawless fishes) 1,260,000-4,500,000 4
Chondrichthyes (cartilaginous fishes) 1,480,000-16,700,000 11
Osteichthyes (bony fishes) 343,000-130,000,000 380
Amphibia (amphibians) 931,000-118,000,000 127
Crocodylia (crocodiles) 2,440,000-3,380,000 1
Squamata (squamates) 1,030,000-3,850,000 4
Testudines (turtles) 1,750,000-5,330,000 3
Aves (birds) 891,000-2,120,000 2
Mammalia (mammals) 1,600,000-8,230,000 5
Viridiplantae (green plants) 9,800-149,000,000 15,204
Pteridophyta (pteridophytes) 88,200-71,200,000 807
Bryophyta (mosses) 167,000-7,810,000 47
Spermatophyta (seed plants) 63,400-149,000,000 2,350
Eukaryota (all eukaryotes) 373-149,000,000 399,000

Source: Data from www.genomesize.com, http:/data.kew.org/cvalues, www.zbi.ee/fungal-genomesize,

LaJeunesse et al. (2005), Hackett and Bhattacharya (2006), and Bennett and Leitch (2011),
*Only monophyletic taxa that contain multicellular organisms were included.
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Paradoks wartosci GG

TABLE 11.5

Number of protein-coding genes in some eukaryotic species

- Brak zwigzku miedzy liczba gendow a

zlozonosciag organizmu

- Tylko staba (i nieliniowa) korelacja
miedzy liczbg genow a wielkoscia

genomu
- Wyjasnienia
- alternatywne sktadanie

» redundancija

Gene Gene
Species? number Species? number
*Cyanidioschyzon merolae (red alga) 5,009 *Bigelowiella natans (chlorarachniophyte alga) 21,706
*Plasmodium falciparum (malaria parasite) 5,429 Mus musculus (mouse) 22,606
*Saccharomyces cerevisiae (yeast) 6,692 Poecilia formosa (Amazon molly) 23,615
*Ostreococcus lucimarinus (green alga) 7,603 Hordeum vulgare (barley) 24,287
*Entamoeba histolytica (parasitic amoeba) 8,283 *Tetrahymena thermophila (ciliate) 24,725
Apis mellifera (honeybee) 10,157 *Guillardia theta (cryptomonad alga) 24,945
Petromyzon marinus (lamprey) 10,415 Danio rerio (zebrafish) 26,459
Ciona savignyi (sea squirt) 11,616 Amborella trichopoda (plant) 27,313
*Dictyostelium discoideum (slime mold) 13,212 Arabidopsis thaliana (mustard weed) 27,416
Drosophila melanogaster (fruit fly) 13,937 Theobroma cacao (cacao) 29,188
Gallus gallus (chicken) 15,508 Vitis vinifera (grape) 29,971
Ciona intestinalis (sea squirt) 16,671 Physcomitrella patens (moss) 32,273
*Phytophthora infestans (potato blight) 17,785 Solanum lycopersicum (tomato) 34,675
Xenopus tropicalis (western clawed frog) 18,442 Oryza sativa (rice) 35,679
Takifugu rubripes (fugu) 18,523 Solanum tuberosum (potato) 39,021
Pan troglodytes (chimpanzee) 18,759 Populus trichocarpa (poplar) 41,377
Latimeria chalumnae (coelacanth) 19,569 Manihot esculenta (cassava) 30,666
Tetraodon nigroviridis (pufferfish) 19,602 Selaginella moellendorffii (lycophyte) 34,799
Canis familiaris (dog) 19,856 *Emiliania huxleyi (haplophyte) 38,544
Bos taurus (cow) 19,994 Zea mays (maize) 39,469
Caenorhabditis elegans (nematode) 20,447 Brassica rapa (rape) 41,018
Monodelphis domestica (opossum) 21,327 Pinus taeda (loblolly pine) 50,172
Homo sapiens (human) 20,364 Malus x domestica (hybrid apple) 57,386
Oreochromis niloticus (tilapia) 21,437 *Trichomonas vaginalis (flagellated protist) 60,815
Ornithorhynchus anatinus (platypus) 21,698 Triticum aestivum (bread wheat) 99,504

Source: Data from www.ensembl.org, fungi.ensembl.org, protists.ensembl.org, plants.ensembl.org, and www.ncbi.nim.nih.gov/genome/browse.

30rganisms marked with an asterisk (*) are unicellular.
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Elementy genomu -
Klasyfikacja ewolucyjna

- Literal DNA - selekcji podlega sekwencja Genome

nukleotydowa
- Indifferent DNA - fragmenty potrzebne, ale | |

sekwencja nieistotna (np. strukturalne) ERn Gl Rubbish

DNA DNA

- Junk DNA - neutralne
- Garbage DNA - niekorzystne, ale utrzymuja | | | |

sie mimo kontrselekcji, samolubne geny Literal Indifferent Junk Garbage

DNA DNA DNA DNA
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