
Podstawy ewolucji molekularnej

Ewolucja genów i genomów



Początki ewolucji

Od abiogenezy do komórek eukariotycznych



(A)biogeneza

• Ewolucja jest właściwością organizmów żywych, mających zdolność replikacji 

• Życie = ewolucja 

• Powstanie życia z materii nieożywionej nie było zjawiskiem ewolucyjnym 

• trudności z wyjaśnieniem abiogenezy nie mogą być traktowane jako zarzut wobec teorii ewolucji 

• właściwe dziedziny: 

• fizyka (teoria złożoności, teoria samoorganizacji, termodynamika) 

• chemia 

• planetologia



Co to jest “życie”

• self-sustaining chemical system capable of Darwinian evolution (1994, NASA) 

• samopodtrzymujący się system chemiczny zdolny do ewolucji Darwinowskiej



Co to jest “życie”

• samopodtrzymujący się system chemiczny zdolny do ewolucji Darwinowskiej 

• utrzymywanie organizacji (uporządkowania) wbrew gradientowi entropii, dzięki 
wykorzystaniu energii z zewnątrz - metabolizm



Co to jest “życie”

• samopodtrzymujący się system chemiczny zdolny do ewolucji Darwinowskiej 

• struktura złożona z cząsteczek chemicznych i sieci reakcji



Co to jest “życie”

• samopodtrzymujący się system chemiczny zdolny do ewolucji Darwinowskiej 

• replikacja informacji zapewnia zdolność do ewolucji 

• replikacja generuje zmienność 

• warianty w puli zmienności mają różne dostosowanie



Czym jest życie?

• Struktura 

• Metabolizm 

• Informacja (replikacja)



Co było najpierw?

• Metabolizm (Oparin, Dyson) 

• Zależny od informacji genetycznej (kodowane enzymy) 

• Replikacja (Eigen) 

• Zależna od metabolizmu (enzymy replikujące DNA)



Etap progenota

• Powstanie informacji 

• kluczowe powstanie zdolności (samo)replikacji 

• powiązanie genotypu z fenotypem – możliwość działania doboru 

• progenota 

• Powstanie metabolizmu 

• kluczowe powstanie samoorganizującej się sieci metabolicznej 

• powielanie struktury nie na zasadzie replikacji matrycowej 

• replikacja “wynaleziona” później



Świat RNA

• Odkrycie enzymatycznej aktywności RNA 
(rybozymy), 1982


• RNA przyjmuje różne struktury 
przestrzenne, jest bardziej od DNA 
reaktywny chemicznie


• Może zatem pełnić rolę zarówno nośnika 
informacji genetycznej (podlegać replikacji) 
jak i cząsteczki wyrażającej tę informację 
(enzymu)


• Można wyobrazić sobie życie oparte na 
RNA jako jedynej makrocząsteczce



Rybozymy w naturze

• Cięcie i obróbka RNA


• introny grupy I i II (autokatalityczne)


• bakteryjna RNaza P


• spliceosom


• rybozymy wirusów roślinnych


• Synteza białek


• aktywność peptydylotransferazy 
rybosomu


• Wiele innych aktywności uzyskanych w 
laboratorium



Wiele kofaktorów metabolicznych to pochodne RNA/
rybonukleotydów

S. Benner



Rybozym zdolny do syntezy 
RNA

• Wyselekcjonowany w laboratorium


• Wciąż nie autonomiczna replikaza



Czy zbadaliśmy wszystkie możliwe rybozymy?

Długość cząsteczki (nt) Liczba możliwych kombinacji 
(4N)

50 1,3×1030

100 1,6×1060

150 2×1090

Liczba atomów we Wszechświecie: 1078-1082

Liczba atomów na Ziemi: 1049-1050



Polimeraza trójkowa

• Rybozym wykorzystujący jako substraty 
trinukleotydy


• Zdolny do autoreplikacji



Paul N , Joyce G F PNAS 
2002;99:12733-12740

©2002 by National Academy of Sciences

Autokatalityczna ligaza RNA



Autokatalityczna ligaza RNA

Paul N , Joyce G F PNAS 
2002;99:12733-12740

©2002 by National Academy of Sciences



Problemy świata RNA

• Ograniczona zdolność magazynowania 
informacji w pojedynczym replikatorze 
(ilość informacji możliwej do zakodowania 
jest odwrotnie proporcjonalna do częstości 
błędów replikacji – granica Eigena)


• Rozwiązanie – sieci współdziałających 
replikatorów (hipercykle)


• „Samolubne RNA” w sieci replikatorów


• rozwiązanie – wydzielenie hipercyklu 
błoną i specjalizacja



Kooperacja czy samolubność



Kooperacja i samoorganizacja

Samoorganizujące się sieci rybozymów (2012) - potwierdzone doświadczalnie

Nature, 2012 Nov 1;491(7422):72-7 



Samoorganizacja sieci RNA

• Rybozym pochodzący z intronu Azoarcus (Proteobacteria) 

• Pofragmentowany ma zdolność do autokatalitycznej ligacji fragmentów 

• Stworzono warianty o różnej sekwencji i podobnych właściwościach 

• Na ich podstawie stworzono warianty zdolne do ligowania innych wariantów



Rybozym Azoarcus



Samoorganizacja sieci RNA

• Rybozymy zdolne do katalizy ligacji innych 
wariantów tworzą cykle autokatalizy


• Cykl jest wydajniejszy od pojedynczych  
“samolubnych” rybozymów

N Vaidya et al. Nature Nature, 2012 Nov 1;491(7422):72-7 doi:10.1038/nature11549



Kooperacja jest skuteczniejsza

N Vaidya et al. Nature Nature, 2012 Nov 1;491(7422):72-7 doi:10.1038/nature11549



Zwiększenie liczby fragmentów

Tworzą się sieci,  których większość wymaga kooperacji.  
Złożoność w ewolucji in vitro przyrasta.

N Vaidya et al. Nature Nature, 2012 Nov 1;491(7422):72-7 doi:10.1038/nature11549



Kooperacja polimerazy 
trójkowej

• Heterodimer uzyskuje przewagę



Coraz więcej dowodów

• W ostatnich latach liczne eksperymenty 
laboratoryjne wykazują zdolność do 
tworzenia się sieci kooperacyjnych o 
rosnącej złożoności



Powstanie błon – pierwsze prakomórki

• Samoorganizacja lipidów amfipatycznych w struktury mogące otaczać prakomórki 

• Takie lipidy mogły powstawać w warunkach prebiotycznych, a nawet w kosmosie 

• Wyodrębnienie prakomórek błoną nastąpiło wcześnie w ewolucji
Deamer et al.  (2002), Astrobiology 2(4)



Problem prakomórek

• Ryzbozymy wymagają dużych stężeń Mg2+


• Duże stężenia Mg2+ obniżają stabilność 
błon lipidowych


• Rozwiązanie (2019): 
obecność aminokwasów stabilizuje 
pęcherzyki błonowe



Od świata RNA do świata 
RNP

• Oddziaływania RNA – aminokwasy (pra-
tRNA)


• rybozymy syntetyzujące


• uniwersalny rybosom pojawił się później



Aminoacylacja RNA przez prosty rybozym



Ślady świata RNP

• Rybozymy zdolne do tworzenia krótkich 
peptydów


• Modyfikowane kowalencyjnie zasady 
azotowe w RNA (np. liczne w tRNA) mogą 
być reliktem świata RNA-peptydy


• Pierwsze replikatory RNA od początku 
mogły wykorzystywać fragmenty 
peptydowe



Koewolucja RNA-peptydy

• Część współczesnych hipotez zakłada, że 
od samego początku życie powstało w 
układzie nukleotydowo-peptydowym


• Nie było czystego świata RNA, aminokwasy 
i krótkie peptydy towarzyszyły RNA od 
początku


• Np. PNA (peptide nucleic acid)


• Cykliczne struktury nukleotydowo-
peptydowe zdolne do samoreplikacji (2022)



Ewolucja kodu

• Pierwszy kod był mniej specyficzny  

• rozróżniane mniej aminokwasów 

• rozróżniane grupy aminokwasów 

• Ewolucja przez 

• zwiększanie liczby kodowanych aminokwasów 

• zwiększanie specyficzności 

• Czy kod od początku był trójkowy? 

• może wyewoluował z dwójkowego, ale z przecinkiem (trzeci nukleotyd nieznaczący)



Protorybosom

• Krótki fragment rRNA dużej podjednostki, 
zachowany we wszystkich rybosomach


• In vitro zdolny do tworzenia wiązań 
peptydowych



Powstanie DNA

• Reduktaza rybonukleotydów


• prekursory DNA (dNTP) powstają z 
prekursorów RNA (rNTP) w reakcji 
redukcji


• Enzym obecny we wszystkich gałęziach 
drzewa życia – bardzo stary


• Proces kosztowny energetycznie


• Jedna z koncepcji - najpierw pojawił się u 
wirusów



Czas i scena

Istnieją też koncepcje umieszczające część z tych etapów poza Ziemią



Kluczowe etapy

• Etap chemiczny - prebiotyczny: początek >4,2 mld. lat temu 

• Etap progenota - powstanie replikacji i podstawowych procesów 
biologicznych, początek ewolucji biologicznej: 4,2-3,8 mld. lat temu 

• Etap komórkowy: od ~3,8 mld lat temu (najstarsze ślady kopalne) 

• LUCA: ~3,6 mld. lat temu 

• Eukarionty: ~2 mld. lat temu



Prehistoria życia



Etap chemiczny

• Nie ma charakteru ewolucji biologicznej!


• Wiele eksperymentów odtwarzających 
pierwotną atmosferę i zachodzące w niej 
reakcje 


• atmosfera beztlenowa, bogata w azot, 
dwutlenek węgla, związki siarki


• koncepcja “bulionu”


• koncepcja hydrotermalna


• Związki organiczne znajdowane w materiale 
pozaziemskim (meteoryty, komety) 
pokazują możliwość abiotycznego 
powstawania niezbędnych związków

Ligacja polinukleotydów na katalizatorze 

glinokrzeminanowym



Pierwotna chemia

• Prekursory nukleotydów i aminokwasów 
powstają z prostych związków: 
cyjanowodoru i wody


• W atmosferze redukującej


• Ale w takich warunkach węglowodany są 
niestabilne



Minerały jako katalizatory i ochrona powstających cząsteczek



S. Benner



Atmosfera redukująca - impakt dostarczający Fe

S. Benner



Przebieg wydarzeń w hipotezie S. Bennera



Podsumowanie



Hipotezy alternatywne

• Przesunięcie niektórych etapów prehistorii życia poza Ziemię 

• kosmiczne pochodzenie prostych cząsteczek organicznych 

• kosmiczne pochodzenie życia - panspermia



Panspermia

• Pierwsze cząsteczki biologiczne, a nawet organizmy nie powstały na Ziemi 

• Cząsteczki organiczne, aminokwasy w materiale kosmicznym 

• Problem ustalenia warunków początkowych 

• Jeżeli nie wiemy, gdzie powstawało życie, nie mamy możliwości 
formułowania hipotez



LUCA



Jaki był LUCA?

• Na podstawie zestawu genów obecnych we wszystkich gałęziach drzewa życia 

• problem – horyzontalny transfer genów (przeszacowanie zestawu genów 
pierwotnych) 

• Organizm o budowie komórkowej zbliżony do współczesnych prokariontów 

• Poprzedzał rozejście się linii Bacteria, Archaea i Eukarya



Rekonstrukcja genomu LUCA

• Geny obecne we wszystkich liniach 
Bacteria i Archaea - ok. 30


• Geny obecne w obu domenach: ~11 000, 
ale niewykluczony transfer horyzontalny


• Geny obecne w co najmniej 2 liniach każdej 
z domen i monofiletyczne w obu 
domenach: 355



Fizjologia LUCA



Co potrafił LUCA

• transkrypcja, translacja (kod odpowiadający współczesnemu) 

• chemoautotrof, metabolizm energetyczny oparty na ATP 

• synteza długich łańcuchów DNA 

• białka błonowe 

• ok. 600 genów 

• Ale nie wszyscy się zgadzają: 

• prosty, niewiele genów, bez współczesnego systemu replikacji genomu, genom RNA 
(Koonin 2003)



Od LUCA do trzech domen

• Komórki eukariotyczne prezentują wyższy 
poziom złożoności


• Komórki eukariotyczne są znacznie 
większe: 


• 0.1–5.0 µm vs. 10–100 µm, 


• co daje ~1000 x różnicę objętości



Po co nam mitochondria

• Systemy wytwarzające energię znajdują się 
na powierzchni błony


• Przy zwiększaniu rozmiarów powierzchnia 
wzrasta wolniej niż objętość


• Wydajna produkcja energii w większych 
komórkach wymaga dodatkowej 
powierzchni błon


• Mitochondria dały zasoby energii dla 
zwiększenia złożoności u Eukaryota



Endosymbioza

• Mitochondria i chloroplasty mają 
pochodzenie endosymbiotyczne od 
Bacteria


• mitochondria: monofiletyczne, 
spokrewnione z α-Proteobacteria


• chloroplasty - prawdopodobnie 
monofiletyczne (Archaeplastida), 
symbiozy pierwotne i wtórne, 
spokrewnione z Cyanobacteria

Lynn Margulis (1938-2011)Konstanty Miereżkowski (1855-1921)



Prokaryota – nie są jedną grupą

Carl Woese (1928 - 2012)



Drzewo życia - wersja (bardzo) uproszczona

(Doolittle, 1999)

http://www.sciencemag.org/content/vol284/issue5423/images/large/se2497604002.jpeg


Współczesny obraz 
eukariogenezy

• Nie było etapu Archezoa - eukarionta 
pierwotnie pozbawionego mitochondrium


• Symbioza gospodarza - Archeona i 
symbionta - α-Proteobakterii


• Struktury komórki eukariotycznej powstały 
później


• Problemem tej teorii długo była kwestia 
pochodzenia typowo eukariotycznych 
funkcji - cytoszkieletu, pęcherzyków 
błonowych, jądra itp. i identyfikacja 
gospodarza



Gospodarz endosymbiozy był 
archeonem

• Lokiarcheota - monofiletyczna grupa 
Archaea, odkryta w badaniach 
metagenomicznych (2015 r.)


• Najbliżej (wtedy) spokrewniona z 
Eukaryota


• Posiada geny kodujące białka 
umożliwiające tworzenie złożonych 
struktur błonowych


• Tak mógł wyglądać gospodarz 
endosymbiozy, która dała początek 
Eukaryota


• W 2017 opisano więcej typów Archaea z 
tej gałęzi



Archaea i początki 
eukariontów

• a - drzewo Woese (1977) z modyfikacjami: 
3 domeny


• b - dwie domeny 


• c, d - po odkryciu nowych grup Archaea 
dzięki metagenomice


TACK - Thaumarchaeota, Aigarchaeota, 
Crenarchaeota, Korarchaeota 
 
DPANN - Diapherotrites, Parvarchaeota, 
Aenigmarchaeota, Nanoarchaeota, 
Nanohaloarchaeota 


 



Powstanie eukariontów

• Geny symbionta nie są jedynymi genami 
Bacteria nabytymi przez gospodarza


• Białka mitochondrialne stanowią 
monofiletyczną grupę, co sugeruje, że 
zostały nabyte po wcześniejszych 
transferach


 
FECA - First Eukaryotic Common Ancestor 
LECA - Last Eukaryotic Common Ancestor



Pochodzenie typowo eukariotycznych funkcji u FECA





Gospodarz symbiozy

• FECA był najbliższym krewnym 
współczesnych Archaea z grupy Asgard


• Chyba, że znajdziemy jeszcze bliższą grupę



Lokiarcheota

• Dopiero w 2019 r. udało się je wyhodować i 
zobaczyć w mikroskopie


• Żyją w bliskiej symbiozie z innymi 
komórkami archeonów i bakterii



Jak mogło dojść do 
połączenia komórek

• Model E3 (Entangle, Engulf, Enslave)


• Nie wniknięcie symbionta do gospodarza, 
tylko otoczenie go (model „inside-out”)



Pochodzenie jądra i eukariotycznego 
typu ekspresji genów

• Prokarionty - translacja sprzężona z 
transkrypcją w czasie i przestrzeni


• Eukarionty - transkrypcja i translacja 
rozdzielone


• jądro - transkrypcja i obróbka RNA


• eksport mRNA z jądra po obróbce i 
kontroli jakości (RNA surveillance)


• translacja - cytoplazma



Introny

• Geny wszystkich eukariontów zawierają 
introny


• liczba i gęstość są różne


• Wszystkie eukarionty mają spliceosom 
(Collins L, Penny D. Complex spliceosomal 
organization ancestral to extant eukaryotes. 
Mol Biol Evol. 2005, 22: 1053-66) 


• Introny eukariotyczne pochodzą od 
intronów grupy II

Rogozin et al. Biol. Direct 2012



Introny prokariotyczne
• Powszechne, ale rzadkie 


• grupa I - wszystkie domeny


• grupa II - zasadniczo tylko Bacteria


• Przeważnie w genach kodujących funkcjonalne 
RNA, nie mRNA


• Inny mechanizm - przeważnie autokatalityczne


• introny są rybozymami zdolnymi do 
samowycinania


• ruchome elementy genetyczne: transpozycja i 
retrotranspozycja (grupa II)


• Introny typu prokariotycznego obecne w 
genomach organellarnych wielu grup



Pochodzenie intronów - hipotezy

• Introny wcześnie (introns early)  

• Introny (typu eukariotycznego) były powszechne, bakterie utraciły większość jako 
adaptację do szybkich podziałów 

• Hipoteza tasowania eksonów (exon shuffling) - eksony odpowiadają 
podstawowym domenom białek, introny ułatwiają kombinatoryczną ewolucję 
nowych białek 

• Introny późno (introns late) 

• Introny powstały po powstaniu głównych gałęzi drzewa życia, rozprzestrzeniają 
się w HGT



Hipotezy pochodzenia intronów typu jądrowego



Introny a jądro

• Hipoteza - jądro powstało jako system 
obrony przed inwazją intronów od 
symbionta mitochondrialnego


• Ekspansja intronów grupy II symbionta 
(gospodarz nie miał systemów kontroli)


• Składanie (splicing) jest wolniejsze od 
translacji


• Rozdzielenie translacji od składania - 
obrona przed zaburzeniem translacji przez 
sekwencje intronowe


• Introny istniały od początku, ale po 
powstaniu eukariontów gwałtownie się 
rozprzestrzeniły



Hipotezy pochodzenia intronów

• Introny wcześnie - pierwotne geny: pojedyncze eksony 

• brak dowodów 

• Introny późno - powstały u przodka eukariontów 

• brak hipotezy dotyczącej tego jak powstały  

• Endosymbiotyczna - powstały z intronów typu II endosymbionta  

• obecnie najbardziej prawdopodobna



Najpierw mitochondria, 
potem jądro?

• Czy w strukturze jądra są białka kodowane 
przez geny pochodzące od 
endosymbionta?


• Tak:


• Elementy kompleksu poru jądrowego:



Jak mitochondria traciły swój genom

Wolno żyjące bakterie - 1800-4500 genów

Endopasożytnicze bakterie (Rickettsia) - 850 
genów

Najbardziej złożone mitochondria 
(Reclinomonas) - 100 genów

Mitochondria „współczesne” - 30-40 genów



Dlaczego mitochondria traciły geny?

• Zapadka Müllera 

• W mało licznych populacjach gromadzą się mutacje o niewielkiej szkodliwości 

• Może dojść do sytuacji, kiedy dryf będzie szybszy od doboru 
oczyszczającego i haplotyp o niższym dostosowaniu opanuje populację 

• Dojdzie do stopniowej akumulacji mutacji szkodliwych i degeneracji informacji 
genetycznej 

• Rekombinacja odtworzy oryginalny genotyp z obciążonych różnymi mutacjami, 
ale nie w populacji aseksualnej



Zapadka Doolittle’a

• Wbudowanie genu symbionta do jądra


• Powstają dwie redundantne kopie


• Utrata kopii organellarnej - nieodwracalna


• Utrata kopii jądrowej - możliwy kolejny 
transfer

WF Doolittle. TIGs 1998



Losy genów organellarnych

• Ucieczka do jądra 

• Ucieczka DNA do jądra 

• Przeniesienie genów do jądra za pośrednictwem RNA i RT 

• Zastąpienie funkcji przez gen pochodzący z genomu gospodarza (redundancja) 

• Powstawanie nowych funkcji gospodarza – udomowienie symbionta 

• Zastąpienie funkcji przez gen pochodzący z innej linii 

• polimeraza RNA, polimeraza DNA – pochodzenie fagowe



Skąd się bierze proteom mitochondriów?

• Proteom mitochondrium to ok. 600 (drożdże)-1500 (ssaki) białek 

• Geny kodowane w mtDNA: 2-67, u większości 12-20 białek 

• Geny kodowane w genomie jądrowym 

• Pochodzenia eubakteryjnego (symbiont) 

• Pochodzenia archaebakteryjnego (gospodarz) 

• Pochodzenia wirusowego (fagowego) – polimeraza RNA i DNA 

• Nieustalonego pochodzenia



Współczesny genom 
mitochondrialny

• Proteom mitochondriów drożdży ~500-800 
białek


• 8-9 kodowanych w mtDNA


• głównie niektóre podjednostki 
kompleksów łańcucha oddechowego


• Ponad 150 genów w jądrze, których 
produkty są niezbędne do utrzymania i 
ekspresji mtDNA


• w tym polimerazy DNA i RNA, większość 
lub wszystkie białka rybosomu, itp.

Transfer i adaptacja genów

jądro mitochondrium

Utrata genów na skutek redundancji

Ewolucja nowych funkcji



Dlaczego genom mitochondrialny nie zaniknął do końca

• DNA w mitochondriach u wszystkich eukariontów oddychających tlenem 

• Zanika u beztlenowych 

• Kodowane białka trudne w transporcie przez błony lub toksyczne w cytoplazmie 
(wytwarzanie reaktywnych form tlenu) 

• Koordynacja ewolucyjna - u większości eukariontów (grzyby są wyjątkiem) 
dziedziczenie tylko od jednego z rodziców. Geny kodujące podjednostki łańcucha 
oddechowego dziedziczą się razem jako jedna jednostka (haplotyp) 

• aktywności poszczególnych kompleksów muszą być skoordynowane, jeżeli się  
zmieniają, to razem



Eukarionty i złożoność

• prokarionty mają ogromne zróżnicowanie repertuaru genów i funkcji 
metabolicznych 

• repertuar biochemiczny eukariontów jest mniej zmienny, ale wykazują wzrost 
złożoności 

• większe genomy 

• większa liczba genów 

• bardziej złożona regulacja, wielokomórkowość



Energetyka złożoności

• Budżet energetyczny komórki 
prokariotycznej: ~0,5 pW (1 pW = 10-12 W)


• Budżet energetyczny komórki 
eukariotycznej: ~2300 pW


• Udział w budżecie energetycznym:


• replikacja: ~2%


• ekspresja genów i synteza białek: ~75%


• Znacznie więcej energii/gen u eukariontów!!


• Jedyna droga zwiększania złożoności



Ewolucja genomów

Ewolucja genów i białek



Hierarchia i kombinatoryka

• Budowa białek ma charakter hierarchiczny


• fałdy/motywy


• domeny


• białka


• kompleksy


• Ewolucja przez duplikacje i tasowanie 
domen



Duplikacje wewnątrzgenowe

• stosunkowo rzadkie u prokariontów (~5% 
genów)


• u eukariontów częstsze: ~18% genów 
(genom człowieka)


• związek z podziałem na eksony i introny



Przykład - domena wiążąca 
dinukleotydy

• W sekwencjach dehydrogenazy 
aldehydu 3-fosfoglicerynowego i 
dehydrogenazy alkoholowej


• Wiązanie NAD+/NADH


• neofunkcjonalizacja przez 
wewnętrzną duplikację



Tasowanie domen

• Różne białka mogą być zbudowane z 
różnych kombinacji podobnych domen


• Białka kombinatoryczne


• 20-40% białek (mniej u prokariontów, 
więcej u eukariontów)


• Przykład - czynniki krzepliwości krwi



Tasowanie domen



Domeny i eksony

• Hipoteza tasowania eksonów


• Czy granice domen białek odpowiadają 
granicom eksonów?


• Brak korelacji między granicami eksonów i 
domen (d) jest niekiedy obserwowany, ale 
stosunkowo rzadko


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



Alternatywne składanie

• Alternatywne składanie generuje różne 
transkrypty i różne białka z tego samego 
genu


• Często w rozwoju, formy specyficzne 
tkankowo, itp.


• Alternatywne składanie jest obok duplikacji 
drugą drogą zwiększania repertuaru białek


• geny nie posiadające paralogów 
(singletony) w genomie człowieka 
częściej podlegają alternatywnemu 
składaniu, im liczniejsza rodzina, tym 
rzadsze alternatywne składanie



Rola intronów

• Tasowanie eksonów i alternatywny splicing to mechanizmy nadające intronom 
pewną funkcję adaptacyjną 

• Nie oznacza to, że introny powstały jako adaptacja do tych funkcji! 

• Egzaptacja - zmiana funkcji adaptacyjnej w ewolucji 

• Oryginalnie introny nie pełniły funkcji adaptacyjnej - samolubne elementy 
genetyczne



Ewolucja genomów



Duplikacja jako źródło nowych genów

• Mutacje + dobór mogą zmienić funkcję genu/białka, ale wiąże się to z utratą 
wcześniejszej funkcji 

• Hipoteza Ohno (1970) - duplikacje są jedynym sposobem powstawania 
nowych funkcji 

• znane są odstępstwa, dosyć rzadkie 

• Powstają rodziny genów

Susumu Ohno  

1928 - 2000



Typy duplikacji

częściowa duplikacja genowa

duplikacja genowa

duplikacja segmentu

polisomia lub duplikacja genomu



Mechanizmy duplikacji genowych

• Nierówny crossing-over 

• Nierówna wymiana chromatyd siostrzanych 

• Duplikacja podczas replikacji 

• Retrogeny



Mechanizmy duplikacji genowych

Eukaryota Prokaryota

TA Brown “Genomy” wyd. 4



Retrogeny

• Mechanizm szczególnie częsty u roślin


• Występuje też u innych Eukaryota


• Np. GLUD2 - występuje tylko u naczelnych, 
związany z rozwojem mózgu


• U człowieka ~160 funkcjonalnych 
retrogenów

TA Brown “Genomy” wyd. 4



Paralogi i ortologi

• Homologia genów: podobieństwo 
wynikające ze wspólnego pochodzenia


• Paralogia: homologia przez duplikację


• np. α-globina i β-globina człowieka


• Ortologia: homologia przez specjację


• np. α-globina człowieka i α-globina 
myszy

Y i Z: paralogi 

Y1 i Y2: ortologi



Ewolucja globin - paralogi i ortologi



Losy genów po duplikacji



Losy genów po duplikacji

• utrata genu - powstanie pseudogenu 

• utrzymanie funkcji - amplifikacja, powstanie rodzin wielokopiowych (np. rRNA) 

• subfunkcjonalizacja - podział funkcji wielofunkcyjnego genu-przodka, 
specjalizacja 

• neofunkcjonalizacja - ewolucja nowej funkcji jednej z kopii



Tempo duplikacji i sub/neofunkcjonalizacji

• U eukariontów ~ 1 utrwalona nowa kopia/gen/100 milionów lat (Lynch & 
Connery, 2000) 

• Neofunkcjonalizacja odpowiada za utrzymanie ~10% paralogów 

• 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 (różna ekspresja w różnych organach)



Subfunkcjonalizacja

• Konflikt adaptacyjny - trudność 
optymalizacji obu funkcji



Nieadaptacyjna 
subfunkcjonalizacja

• Obie kopie niezbędne do utrzymania 
oryginalnej funkcji


• RNR2 (S. kluyveri) → RNR2 + RNR4 (S. 
cerevisiae) 

• Układ z dwiema podjednostkami (Rnr2 i 
Rnr4) nie ma żadnej przewagi nad układem 
z pojedynczą podjednostką Rnr2


• Przykład nieadaptacyjnego wzrostu 
złożoności



Zmiana wzoru ekspresji

• Po duplikacji u organizmów 
wielokomórkowych bardzo często ewoluuje 
zmiana wzoru ekspresji paralogów


• Najczęściej obserwowany wariant (b) - 
asymetryczny - jedna z kopii specyficzna 
tkankowo, druga nie


•  ~70% u Arabidopsis, wariant (c) - 10%



Ewolucja genów opsyn



Skomplikowana historia 
widzenia barwnego

• Opsyna S - niebieski - autosomalna


• Opsyna M - zielony - chromosom X


• Opsyna L - czerwony- chromosom X



Od zielonego do czerwonego



Genetyczne zaburzenia widzenia barw

częste

rzadkie



Narodziny i śmierć genów - 
receptory węchowe

• Wyjątkowo duże tempo duplikacji i 
pseudogenizacji



Receptory węchowe u kotów

• Znaczna ekspansja przez duplikacje 
segmentu u jednego gatunku


• Taraj (kotek cętkowany, Prionailurus 
viverrinus) 


• Azja południowo-wschodnia i południowa


• Żyje nad brzegami rzek, poluje głównie na 
ryby (ang. fishing cat)

By Kelinahandbasket - Fishing Cat,  
CC BY 2.0, https://commons.wikimedia.org



Utrata genów i funkcji

• Utrata (pseudogenizacja) genu 

• Scenariusz neutralny: dobór oczyszczający nie chroni przed utratą, jeżeli jej 
wpływ na dostosowanie jest nieznaczny 

•  Scenariusz selekcyjny: utrata funkcji zwiększa dostosowanie



Scenariusz neutralny (dlaczego 
koty nie lubią słodyczy)

• Utrata receptora Tas1r2 u niektórych 
Carnivora


• Skorelowana z bezwzględną 
mięsożernością


• Paralogiczne receptory smaku:


• Tas1r1 - umami


• Tas1r2 - słodki


• Tas1r3 - umami + słodki



Scenariusz selekcyjny - 
enzym CMAH
• Dwa główne kwasy sialowe u zwierząt: Neu5Ac i 

Neu5Gc


• Na powierzchni komórek, interakcje z patogenami


• U człowieka gen CMAH jest pseudogenem, 
niezdolny do syntezy Neu5Gc, Neu5Ac jedynym 
endogennym kwasem sialowym


• Mutacja ~2,3 mln. lat temu


• Oporność na Plasmodium reichenowi (główny 
patogen malarii u innych człekokształtnych)


• P. falciparum rozpoznaje Neu5Ac!


• Neu5Gc w pokarmie - choroby 
autoimmunologiczne?

CMAH



Duplikacje segmentu

• W ewolucji genomów złożonych 
eukariontów liczne duplikacje segmentu


• Rekombinacja między powtórzonymi 
segmentami przyczynia się do utraty 
syntenii (zachowanej kolejności genów na 
chromosomach)


• Efektem m. in. inwersje i translokacje


• Jeden z mechanizmów powstawania barier 
reprodukcyjnych



Duplikacje segmentu

• W ewolucji genomów złożonych 
eukariontów liczne duplikacje segmentu


• Rekombinacja między powtórzonymi 
segmentami przyczynia się do utraty 
syntenii (zachowanej kolejności genów na 
chromosomach)


• Jeden z mechanizmów powstawania barier 
reprodukcyjnych


• Np. ekspansja powtórzeń segmentów w 
obszarach subtelomerowych dwóch 
chromosomów hominidów doprowadziła do 
ich fuzji w linii człowieka (chromosom 2)



Duplikacje segmentu

• Jeden z mechanizmów powstawania barier 
reprodukcyjnych


• U hominidów ekspansja powtórzeń 
subtelomerowych dwóch chromosomów 
doprowadziła w linii człowieka do ich fuzji w 
jeden (Chr. 2)



Powtórzenia i inwersje

• Im więcej powtórzeń segmentowych, tym 
więcej gromadzi się rearanżacji (86% 
inwersji u hominidów ma powtórzenia 
segmentu na flankach)


• Liczba powtórzeń różna w różnych 
genomach (u człowieka 7% sekwencji 
genomu, u kotowatych ~1%)


• U hominidów liczne inwersje, szybko 
tworzą się bariery


• U kotowatych w genomach znacznie mniej 
powtórzeń i inwersji, możliwe powstawanie 
hybryd międzygatunkowych (np. lew x 
tygrys)



Duplikacje chromosomów i genomów

• polisomia - duplikacja pojedynczych chromosomów 

• u zwierząt zwykle letalna, u roślin niekiedy tolerowana 

• poliploidia 

• autopoliploidia - duplikacja genomu, stosunkowo rzadka 

• allopoliploidia - połączenie genomów podobnych, lecz różnych gatunków 

• częsta, zwłaszcza u roślin 

• nieparzysta ploidia - niezdolność do mejozy (np. udomowione banany i inne odmiany 
owoców bez pestek)



Poliploidia w ewolucji roślin



Historia pszenicy

płaskurka

orkisz

egilops
samopsza, einkorn

pszenica  
durum

pszenica 



Duplikacja genomu w historii drożdży



Ślady duplikacji u drożdży



Hipoteza 2R

• Dwie duplikacje genomu w ewolucji 
strunowców


• Dodatkowa duplikacja u ryb (i kolejna u 
łososiowatych)



Geny HOX – regulatory rozwoju

kręgowce

lancetnik



Geny de novo

• Powstawanie genów de novo z obszarów 
niekodujących wykazano w wielu liniach 
ewolucyjnych


• Wiarygodne wyniki dla blisko 
spokrewnionych genomów (dla dalszych 
trudno odróżnić gen nowy od takiego, który 
utracił podobieństwo do homologów)


• Różne oszacowania, nawet do 10% genów


• U ryżu (Oryza sp.) 175 genów na 3,5 mln lat 
(Zhang et al. 2019). Przez duplikacje w tym 
samym czasie ~1400 genów.



Genomy prokariotyczne

• Duża rola poziomego transferu genów 
(HGT) w ewolucji


• Ogromna zmienność repertuaru genów


• Nawet w obrębie szczepów jednego 
gatunku: genom i pangenom


• Opcjonalne elementy genetyczne (plazmidy, 
chromidy)

Legionella pneumophila



Genomy eukariotyczne - paradoksy

• Paradoks wartości C 

• brak korelacji między złożonością organizmu a wielkością genomu 

• Paradoks wartości G 

• brak korelacji między złożonością organizmu a liczbą genów



Paradoks wartości C

• Bardzo duża zmienność w obrębie 
Eukaryota


• Najbardziej prawdopodobne wyjaśnienie - 
neutralistyczne, elementy repetytywne



Paradoks wartości G

• Brak związku między liczbą genów a 
złożonością organizmu


• Tylko słaba (i nieliniowa) korelacja 
między liczbą genów a wielkością 
genomu


• Wyjaśnienia


• alternatywne składanie


• redundancja



Elementy genomu - 
klasyfikacja ewolucyjna

• Literal DNA - selekcji podlega sekwencja 
nukleotydowa


• Indifferent DNA -  fragmenty potrzebne, ale 
sekwencja nieistotna (np. strukturalne)


• Junk DNA - neutralne


• Garbage DNA - niekorzystne, ale utrzymują 
się mimo kontrselekcji, samolubne geny


