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1. Co to jest genom?

Genom: material genetyczny zawarty w podstawowym zestawie
chromosomoéw (x). Obejmuje on sekwencje kodujace i niekodujace.

= 1920: termin genom zostat GENE + VERBREITUNG UND URSACHE DER

wprowadzony przez PARTHENOGENESIS

niemieckiego botanika Hansa CH ROMO PR e e
Winklera.

u Termin poczatkowo odnosit SOME .
sie do haploidalnego, n Dr. HANS WINKLER
zestawu chromosomow jako panE
smaterialnej podstawy
istnienia gatunku”.

m Obecnie genom odnosi sie do
zestawu podstawowego
(monoploidalnego), x.

m Od lat 1960 genom utozsamia
sie zarowno z genami jak i
sekwencjami niekodujacymi.

W biologii molekularnej genom to material genetyczny komorki (jadro +
organella). Definicja ta nie uwzglednia ploidalnosci, co skutkuje
porownywaniem organizmow o réznej liczbie kopii informacji genetycznej.
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Wielkos¢é genomu to zawartos¢ DNA w pojedynczym genomie. Podaje

2. Wielkos¢ genomu: definicja

sie ja jako catkowita liczbe par zasad* (bp) lub w pikogramach.

Pary zasad (przedrostki):

m 103 bp:
m 106 bp:
m10° bp:

kilo (kbp)
mega (Mbp)
giga (Gbp)

Wielkosci genomow

najczesciej podaje sie w Mbp.

1
SN
3200 Mbp
=3.2 Gbp

1TB
= 1000 GB

Konwersja par zasad na dlugos¢ DNA:
m1 kbp: 0,34 x 10 m= 0,34 ym

=1 Mbp: 0,34 x 103 m = 0,34 mm

u1 Gbp: 0,34 m= 34 cm

Dilugosci genomow bakterii mieszcza
sie w zakresie mm, natomiast
Eukariota w zakresie cm i metrow.

Konwersja par zasad na mase:

u1 kbp: 108 g = 10° pg (attogram)
=1 Mbp: 1015 g = 103 pg (femtogram)
m1 Gbp: 1072 g = 1 pg (pikogram)

Genomy bakteryjne waza femtogramy,
a genomy Eukariota - pikogramy.

*w niektérych zrodtach spotyka sie , liczba nukleotydéw”

Wielkos¢ genomu mierzy sie w pikogramach. 1 pikogram to 978
Mbp (= 1 Gbp), np. 3,2 pg = 3,2 x 978 Mbp = 3 129,6 Mbp.

Zawartos¢ DNA w jadrach okresla sie mierzac ilos¢é barwnika, ktora

2. Wielkos¢ genomu: iloSé DNA

zwigzala sie z DNA i porownujac otrzymang wielkos¢é ze wzorcem.

W reakcji Feulgena ilosé

barwnika, a tym samym ilosé

zaabsorbowanego swiatta

(zabarwienie) jest proporcjonalna
do zawartosci DNA. Jadra sa
heterogenne i konieczny jest
pomiar wielu punktéw. Metoda
pomiaru DNA to cytometria.

Pomiar jest wykonywany automatycznie. Jadra sa
obrysowywane i mierzy sie wiele punktow.
Otrzymane wartosci sg analizowane statystycznie.
Wynik jest podawany w pikogramach.

W cytometrii przeptywowej z DNA wiaza sie fluorochromy. Mierzona jest
emitowana przez nie ilos¢ swiatla. Proces pozwala na pomiar tysiecy jader

Prod. dr hab. Roman Zielinski
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2. Wielkos¢ genomu: iloSé DNA

Zawartos¢ DNA w pikogramach w haploidalnych (n) jadrach
okreslana jest mianem wartosci C (ang. C-value).

Wartosé C zawsze odnosi Sie Plant DNA C-values Database
2 = (release 6.0, December 2012)
do kom’orek hapIOIdalny(:h' MD Bennett and 1J Leitch
W komoérkach somatycznych News
ZawartOéé DNA wynosi zc. Release of new data for over 1400 species not praviously listed. /o det:
Wartosé C stuzy do okreslania e Eiter Tlonne aigal Covatues
wielkosci genomu i mozna ja

odczytaé¢ w bazach danych.

the Bryophyte DNA C-values
Dec. 2004)

Baza genomow roslinnych.
S (http://data.kew.org/cvalues/)
Uzywanie ,,C-value” i wielkos¢
genomu zamiennie jest bledem, gdyz
wartos¢ C moze obejmowac wiecej
//f47//é//f’4’/f//’/’ niz jeden genom (np. u poliploidéow),
. natomiast wielko§¢ genomu zawsze
odnosi sie do jednego genomu
Baza genomow zwierzecych. (monoploidalnego, x).
(http://www.genomesize.com/)

2. Wielkos¢ genomu: iloSé DNA

Wartosci C znacznie sie réznia pomiedzy gatunkami Eukariota i nie
s3a skorelowane ze stopniem zlozonosci organizmu (C-value paradox).

Ssaki
Ptaki
Gady
Piazy

Owady
Okrytonasienne AN, Trillium x hagae (Trojlist),
Nagonasienne C =132,5 pg (zhang et al. 2013)
Paprotniki
Mszaki
Glony
Grzyby

Duze zréznicowanie

wartosci C

y e czesciowo wynika

Pierwotniaki z wiekszej liczby

Prokariota L_ | genomow u gatunkow

Nz i i i poliploidalnych.
C-value (pg)
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2. Wielkos¢ genomu: liczba par zasad

Liczba par zasad u Prokariota rosnie liniowo ze stopniem ztozonosci.
U Eukariota mozna zaobserwowac¢ wzrost wykiadniczy.

Wielkos¢
genomu [Mbp]

Wirus grypy 0,014
Carsonella ruddii 0,160
Mycoplasma genitalium 0,580
Escherichia coli 4,600
Amoeba dubia (Polychaos dubium)| 670 000,000
Saccharomyces cerevisiae 12,000
Physcomitrella patens 510,000
Arabidopsis thaliana 140,000
Triticum aestivum 17 000,000
Caenorhabditis elegans 100,000
Drosophila melanogaster 140,000
Danio rerio 1 600,000
Mus musculus 2 800,000

Pan troglodytes 3 000,000 Polychaos dubium (Amoeba dubia)
Homo sapiens 3 200,000 (670 000 Mb).

Carsonella ruddii
(0,160 Mb).

2. Wielkos¢ genomu: liczba par zasad

Gatunki poliploidalne, zwltaszcza u roslin czesto charakteryzuja sie
duzym genomem.

Brassica rapa: 2n = 2x = 20; Brassica oleracea:
238 Mbp; 2n = 2x =18,
41 018 genow. 488 Mbp;
59 225 genow.
Brassica napus (rzepak):
allopoliploid, powstat ze
skrzyzowania
B. rapai B. oleracea. i :
.5 2n = 4x = 38;

.| 738 Mbp;

s | 101 040 genow.

Plantsensembl.org 2018
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3. Gestos¢ genow

Gestos¢ genow okresla liczbe genow przypadajacq na milion par

zasad (Mbp).

Wielkos¢ Liczba Gestosc
genomu [Mbp] genow genow
9 642

Wirus grypy 0,014
Carsonella ruddii 0,160
Mycoplasma genitalium 0,580
Escherichia coli 4,600
Amoeba dubia (Polychaos dubium) | 670 000,000
Saccharomyces cerevisiae 12,000
Physcomitrella patens 510,000
Arabidopsis thaliana 140,000
Triticum aestivum 17 000,000
Caenorhabditis elegans 100,000
Drosophila melanogaster 140,000
Danio rerio 1 600,000
Mus musculus 2 800,000
Pan troglodytes 3 000,000
Homo sapiens 3 200,000

Prod. dr hab. Roman Zielinski
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107 891
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3. Gestos¢ genow: Prokariota

Mate genomy charakteryzujq sie duza gestoscia genow. U Prokariota
wynosi ona 700-1000 genéw na milion par zasad.

m U Prokariota obserwuje ‘ ) P—————
S 4 o Zielone:
sie liniowa zaleznosc¢ ; ..
A n o organizmy wolno zyjace
pomiedzy liczba genow
a wielkoscia genomu.

u Im wiecej genéw tym
wiekszy jest genom
Prokariota.

m Wolno zyjace Prokariota
maja wiecej genow
i wiekszy genom niz
symbionty i pasozyty.

Genome size (Mbp)

Mycopiasma gendaium
Czarne:
obligatoryjne
m U pasozytow redukcja e symbionty lub
genomu jest zwigzana z Ohiigate symblonis/parasites pasozyty
selekcja ukierunkowana I e indeiion ‘
na transport substancji 10 500 1000 5000

Number of protein encodin: nes
od gospodarza. . 99

Zaleznosé wielkosci genomu od liczby genéw na
podstawie 244 genomoéw Archaea i bakterii.

Giovannoni et al. 2005

3. Gestos¢ genow: Eukariota

Duze genomy eukariotyczne charakteryzujq sie mata gestoscia
gendéw, wynoszaca nawet <10 genéw na milion par zasad.

u Kilkaset genow (100- Szare obszary Boxed:
550) przypada na oznaczajg miejsca gene density
milion par zasad bogatew geny genastibe]
(1 Mbp) w mniejszych
genomach Eukariota
(rzad wielkosci 10°).

u Kilka genow (6-7)
przypada na milion par
zasad w bardzo duzych
genomach Eukariota
(rzad wielkosci 10°).

0

m U czlowieka przypada b 123456 7 8 910111213 14151617 1819202122 X Y
Srednio 7 genéw na — —
milion par zasad.

g
N
!
N

x

100 .z.__..’_,_;. __[ws] N 7| .r |
ey = G
=HE bl ST~

50 @ .

chromosomal size [Mbp]

Gestosé gendw cztowieka dla poszczeg6lnych
chromosoméw. Chromosom 19 charakteryzuje sie
najwieksza gestoscig gendw (23), a najmniejsza Y (1,8).

Gestos¢ genow u danego gatunku rozni sie w zaleznosci od chromosomu.
Réznice wystepuja takze w obrebie jednego chromosomu.

Mayer et al. 2005
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4. Organizacja genomu: zawartos¢ G+C

Zawartos¢ G+C to procent par zasad w DNA lub RNA zawierajacych
guanine lub cytozyne.

m Fragmenty DNA z wyzsza S AGCTAAGGCCTAGCGTAGCCT ot

zawartoscia G+C maja wyzsza
temperature topnienia. s TCGATTCCGGATCGCATCGGT [ty
W temperaturze topnienia (T,,) > Liczba nukleotydow: 21

N A Jes 3 > Liczba nukleotydéw z G+C: 12
zdenaturowany tzn. polowa jest

w postaci jednoniciowej, > Procent G+C: 57%
a polowa w postaci dwuniciowej.
by L ; T,=815 + 16,6 (log Na*) +
- IZ“;:(‘:;;‘:;?::&E;?:?R"“W“’e 41 SG+C/diugosé — 600/dtugosé
(fancuchowej reakc;ji T, =81,5 + 16,6 (log 0,05) +
polimerazy). Temperatura 41 x 12/21 — 600/21

przylaczania starterow jest na
og6t réowna T,, +/- 5°C. T =815 +16,6 (-1.3) + 23,43 — 28,57

Tm = 54,78 = 55°C

Zawartos¢ G+C zmienia sie w poszczegodlnych obszarach genomu. Geny
zawieraja wiecej par zasad z G+C niz regiony otaczajace.

Prod. dr hab. Roman Zielinski
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4. Organizacja genomu: zawartos¢ G+C

Zawartosc¢ par zasad z G+C rozni sie pomiedzy organizmami.
Zawartos¢ G+C w calym genomie jest na ogot wyzsza u Prokariota.

Wyzsza zawartos¢ G+C jest A [ Prokaryotes Y Eukaryotes \

FAVETELERH (Eubacteria V Archaea \[ _ ¥ V© Vertebrate
FishY Amniote
Mammal

r

m selekcja w kierunku par GC
np. u bakterii;

Unicellula
Worm &
Insect

m zwiekszona termostabilnoscia
u termofilnych Prokariota
i stalociepinych Eukariota;

m zwiekszona aktywnoscia
transkrypcyjna, np. u ssakow
geny bogate w GC maja 100
razy wyzszy poziom
transkrypcji niz odpowiednie
ortologi ubogie w GC. Zawarto$é G+C w genomach Pro- i Eukariota.
(catly genom: niebieskie; geny: zielone; miejsca startu
transkrypcji: zétte; miejsca konca transkrypcji:
czerwone).
Zawartos¢ G+C nie koreluje ze stopniem zlozonosci
organizmu. Regiony poczatku i konca transkrypcji

u owodniowcow maja podwyzszony poziom G+C (strzatka).
Khuu et al. 2007

4. Organizacja genomu: zawartos¢ G+C

Zawartos¢ G+C w genomach réznych gatunkéw Prokariota jest
zréznicowana i wynosi od 15% do 75%.

Mycoplasma mycoides,
“ ‘ szczepy: n = 1017
.lllll“ |IIIII.

Escherichia coli,

Bakterie,
gatunki:
n = 1488

ER {H } [ szczepy: n = 4318
| o AR
0 20 0 0 E 0 5‘9 |
Zawartoseé G+C [%] - etll |||.-
40 0 60

Liczba genéw

Liczba genoméw

Liczba gen6éw

Rozklad zawartosci G+C nie jest

skorelowany z ewolucja Prokariota. R

30
% G+C

Roéznice w zawartosci G+C u jednego gatunku Prokariota sa znaczne i moga
wynosi¢ nawet 300% (np. 15-48% GC u M. mycoides, 25-60% GC u E.
Nishida 2016
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4. Organizacja genomu: zawartos¢ G+C

U roslin naczyniowych zawartosé G+C waha sie od 34% do 49% i jest
najwyzsza u jednolisciennych, zwitaszcza u traw (Poaceae).

M ts (358) |

Non-monocot |
angiosperms (208}

Gymnosperms (108) |

Monilophytes (3
ropmes (137) |

Lycophytes (8) |

- — . Biome fecology)
Zawartosé G+C u roslin naczyniowych Suwama
(widtaki, paprocie, nagonasienne, ® Topics carformt
okrytonasienne bez jednolisciennych, s auntes

jednoliscienne). 2t

Wzrost zawartosci GC u traw nastapit 68

min. lat temu, na przelomie mezozoiku

i kenozoiku, gdy trawy wyodrebnily sie

jako osobna grupa. Zawarto$é GC u jednolisciennych natle
zmian klimatu i preferowanego siedliska.

Wzrost zawartosci GC u traw skorelowany jest ze
zmianami klimatycznymi. Najwyzsze wartosci

wystepuja u traw zasiedlajacych suche ekosystemy.
Smarda et al. 2014

4. Organizacja genomu: zawartos¢ G+C

W genomie czlowieka jest 41% G+C. Chromosomy réznia sie
zawartoscia GC od 38% (chr. 4, 13) do 49% (chr. 19).

o
&5

Chromosome GC content

ne
2

&

o
'+*15

"
14,5 8%12,5

g0 5
I *
u“ 0 2 30 40
Number of CpG islands per Mb
123456788 wr

10111213 14151617 1819202122 X Y

Chromosome Korelacja pomiedzy liczba genow a

= = = liczba wysp CpG (sekwencje bogate
Zawartosé G+C w genomie cztowieka w GC).

z uwzglednieniem poszczeg6lnych
chromosomoéw.

Number of genes per Mb

Zawartosc¢ GC jest skorelowana z liczba genow. Chromosom 19 ma
najwiecej genow i najwyzsza zawartos¢ wysp CpG. Chromosom X ma
najmniej genéw i najmniej wysp CpG.

Prod. dr hab. Roman Zielinski
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4. Organizacja genomu: Prokariota

Organizacja genomu Prokariota jest konserwatywna. Rozmieszczenie
gendw jest rownomierne. S one zgrupowane w operony.

oriC
u Geny sa zlokalizowane na obu (start replikacja)
niciach. super-operony
m Na nici wiodacej jest wiecej
genoéw niz na nici opoéznionej.
m Sasiadujace operony pelnia
podobne funkcje i sa
jednoczesnie transkrybowane.
Tworza one super-operony.

u Replichory: replikujace
polowy, ktore powstaja
w wyniku podzialu genomu
przez miejsca poczatku (oriC)
i konca (dif) replikaciji.

Replichora 2
L eaoyoijday

dif, terminus
u Replichory sa symetryczne: (terminacja

ori/dif = 180°. replikaciji) nié op6zniona

ni¢ wiodaca

Lokalizacja genow kodujacych biatka odzwierciedla kolejnos¢ ich
aktywacji podczas proceséw metabolicznych.

4. Organizacja genomu: Prokariota

Geny kodujace biatka stanowia 87,8% genomu E. col/i, geny dla RNA -
0,8%, sekwencje powtarzalne - 0,7%, regulatorowe - 10,6%.

Genom Escherichia coli 7 oo

u Rozkiad genow jest
réwnomierny.

m Geny wystepuja na obu niciach
DNA. Ni¢ wiodaca jest pokazana
jako pomaranczowy okrag, a ni¢
opoézniona - zoity. Wiecej genow
jest na nici wiodacej.

u Niebieskie strzatki pokazuja
lokalizacje i kierunek
transkrypcji genow dia tRNA, a
czerwone dla genow rRNA.

2 W genomie wystepuja elementy
insercyjne i sekwencje
powtarzalne.

Odchylenie G/C polega na wystepowaniu wiekszej liczby G (26% u E. coli)
niz C (24% u E. coli) na nici komplementarnej. Jest to cecha wielu bakterii.
Blattner et al. 1997

Prod. dr hab. Roman Zielinski
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4. Organizacja genomu: Prokariota

Geny kodujace biatka stanowia 89,1% genomu M. tuberculosis, geny
dla RNA - 1,0%, sekwencje powtarzalne - 0,09%.

Cechy genomu M. tuberculosis Zawarto$é : Geny dla

m Liczba genow na nici wiodacej GC

i opoznionej podobna, co moze by¢
zwiazane z wolnym wzrostem.
m Duza liczba genéw dla
oksydoreduktaz i oksygenaz
zwiazana z fosforylacja —

w warunkach tlenowych. uberculosis
2 4385518 bp

m Wysoka zawartos¢ par GC (65%)
i preferencja dla aminokwasow
majacych GC w kodonach: Ala, Gly,
Pro, Arg, Trp.
m Obecnos¢ genow dla biatek
zapasowych umozliwia przezycie i Nié
w ubogim s$rodowisku. ! opodzniona

Genom M. tuberculosis wyréznia 250 genow zwiazanych z synteza lipidow
(50 u E. coli), w tym kwasow mykolowych - unikalnego skiadnika sciany

komorkowej M. tuberculosis.
Han et al. 2015

4. Organizacja genomu: Prokariota

Genom M. tuberculosis rozni sie od genomu E. coli pod wzgledem
liczby genéw odpowiedzialnych za wiekszos$¢ procesow zyciowych.

. Translacja, obré
potranslacyjna, rybosomy. e
. €O

u M. tuberculosis

. Transkrypcja i obrébka RNA.
Replikacja i rekombinacja.

|

|
: | L
. Cykl komérkowy, adaptacja.
. Szlak sygnatowy. dl
. Procesy energetyczne. o]
. Metabolizm kwaséw |

tluszczowych. 0 |
. Metabolizm nukleotydow. o I
. Metabolizm weglowodandow. o
1 2 8 4 5 6 7 8 9

E. coli ma wiecej genéw U M. tuberculosis jest wiecej niz u
dotyczacych cyklu E. coli genéw zwiazanych z

komérkowego, adaptaciji i transkrypcja, szlakiem sygnatowym i
proceséw energetycznych. metabolizmem kwasow ttuszczowych.

Prod. dr hab. Roman Zielinski 12
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4. Organizacja genomu: Prokariota

Kretek, Borrelia burgdorferi jest czynnikiem etiologicznym boreliozy

(choroby z Lyme) u cziowieka.

Objawy boreliozy:
H rumien wedrujacy (2-3 tygodnie
od zakazenia);
m objawy grypopodobne;
H nawracajace zapalenie stawow
(do 2 lat), duze stawy;

m lagodne podraznienie opon
mozgowo-rdzeniowych (bél
gtowy);

m zanikowe zapalenie skory (wiele
lat po zakazeniu);

m neuroborelioza u 15%
nieleczonych oséb.

B. burgdorferi jest
zréznicowanym
gatunkiem. Tylko trzy
genogatunki
(identyfikowane
metodami
genetycznymi) wywotuja
borelioze.

Rumien wedrujacy:

charakterystyczny
objaw boreliozy
wystepuje

w okoto 70%
przypadkow.

Borrelia sp. wystepuje powszechnie w klimacie umiarkowanym. U cziowieka
rozprzestrzenia sie w wielu narzadach i tkankach: w skorze, sercu, stawach,
ukliadzie nerwowym. Moze rezydowac¢ w ciele zakazonego latami.

4. Organizacja genomu: Prokariota

B. burgdorferi jest jedynym kretkiem, ktory jest przenoszony pomiedzy
kregowcami za posrednictwem wektora: kleszcza (stawonogi).

Rezerwuarem B. burgdorferi sa
najczesciej gryzonie.

Larwy niezainfekowanych
kleszczy, ktore wylegly sie z jaj
zarazajq sie pijac krew matych
ssakow.

Zarazone larwy przeksztalca
sie w nimfy.

Nimfy zywia sie krwia ssakow,
w tym czlowieka i przenosza
kretka.

Nimfy przeksztalcaja sie w
postac dorosia, ktora atakuje
duze zwierzeta i nastepnie
sklada jaja.

3.78
/Nimfy‘

4.
\Przenoszenie

2. Y “ y na ssaki
Zakazenie - : )
larw kIeszE’z‘ 1. Rezerwuar

kretka

6. = ‘
Sktadanie &, f@i / \
jaj ) B

Dorosta
ostaé

Wszystkie postacie kleszcza (larwa, nimfa i forma dorosta) zywia sie
krwia czlowieka, ale najwiecej zakazen wywotuja nimfy.

Brisson et al. 2012

Prod. dr hab. Roman Zielinski

2024-02-04

13



Biologia molekularna. Materiaty dla
studentéw kierunku lekarskiego.

4. Organizacja genomu: Prokariota

Genom B. burgdorferi sktada sie z liniowego chromosomu oraz
kilkunastu (~21) liniowych i kolistych plazmidow.

m Wielkos¢é genomu: 1 280 Chomosomal Common Right End Extension
kB, 1338 genow. Reglon insercja: 17 bp

N40 Chromosome
u Gléwny, liniowy
chromosom: 908 kb, 71% B31Ip21

genomu, 865 genow (65%), 287 Chromosome -

w tym 36 genéw dla RNA. o delecja: 1053 b
L 207 k2t in ertjs'a' 17b >
m Chromosomy réznia sie ol insercja. P

- . B31 Chromosome
pomiedzy szczepami
jedynie w zmiennym Lz = B311p28-1
regionie, przy czym roznice =
nie przekraczaja 2%. Moze
to Swiadczy¢ o niedawnej
ewolucji.

JD1 Chromosome

N40 Ip28-5
2 4 6 c

Poréwnanie chromosomu trzech szczepéw z
referencyjnym B31. Z6kte fragmenty sa identyczne.
Chromosom liniowy B. burgdorferi jest konserwatywny:
u wszystkich szczepéw ma podobne rozmiary a geny
rozmieszczone s3a kolinearnie, tzn. zachowana jest ich
kolejnos¢é.

Casjens et al. 2012; Jabbarii et al. 2018

4. Organizacja genomu: Prokariota

Plazmidy liniowe B. burgdorferi : 99% to mozaika sekwencji

identycznych z innymi plazmidami, 1% unikalne dla danego plazmidu.

u Plazmidy liniowe i koliste: 372
kb, 29% genomu, 473 geny
(35%).

u Plazmid kolisty cp26 zawiera
gen kodujacy enzym
odpowiedzialny za tworzenie
struktur telomeréow na
koncach liniowych replikonow.

m Za wyjatkiem cp26 plazmidy
koliste nie sa niezbedne do
wzrostu bakterii.

u Plazmid liniowy Ip25 jest I .
niezbedny do infekcji ssakow Chromosom oraz liniowe plazmidy szczepéw B.

i kleszczy. burgdorferi (ten sam kolor oznacza sekwencje
podobne w 294%).

Gestos¢ genow w plazmidach liniowych jest niska, zawieraja one liczne
rearanzacje sekwencji. Liczne paralogi wskazuja na czeste duplikacje.

Casjens et al. 2012; Jabbarii et al. 2018

Prod. dr hab. Roman Zielinski
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4. Organizacja genomu: Eukariota

Genomy eukariotyczne sa konserwatywne, wykazuja kolinearnosé
i syntenie.

Gen A i B wystepuja

Te same o
Kolory Ch1 ,razem”, zawsze na Ch1 Ch2 Ch1 Ch2

, ; jednym chromosomie,
CAECZER] | podobnie geny DE. |
segmenty, > D
w ktérych ] A { E
geny | | E
utozonesy | Al
w tej samej C c
kolejnosci. | | Dl e
. ‘ E }
— - !
L]

Gatunek A Gatunek B

Gat k A Gat k B
atune atune Syntenia to wystepowanie tych

Kolinearnos$é (réwnolegtos$é) to samych genow, np. Ai B na
zachowanie podobnego ukiadu genéw na jednym chromosomie u réznych
chromosomach (kolejnosci). Chromosom gatunkow. Nie musi to by¢ ten
jednego gatunku moze byc¢ kolinearny z sam chromosom.

np. dwoma chromosomami innego gat.

4. Organizacja genomu: Eukariota

Geny stanowiq niewielki procent genomu Eukariota. Wiekszos¢ to
sekwencje niekodujace (48-99%).

— - [%] O 20 40
Sekwencje niekodujace

(nie bedace genami) zeamays | N —
introny,

sekwencje Oryza sativa 88
regulator.owe, Arabidopsis thaliana # 9
sekwencje )

Homo sapiens

powtarzalne,
transpozony. Mus musculus

| | | | |
PEUNSCEUNTS

Drosophila melanogaster

Caenorhabditis elegans

Plasmodium falciparum * 48
>~

Wraz ze wzrostem zlozonosci organizmu wzrasta ilos¢ sekwencji
powtarzalnych, zwlaszcza elementow ruchomych (transpozonéw).

Prod. dr hab. Roman Zielinski 15
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4. Organizacja genomu: Eukariota

Geny Eukariota wystepuja w regionach bogatych w geny, ktore sa
przedzielone regionami ubogimi w geny.

) ) Region bogaty
Region ubogi w geny
w geny

Subregion bogaty
w geny

Subregion bogaty REdAOH
- 5 S\Qiedzygeno
w geny Ay

——

=
)‘TH'HII?II!\I IR

Transpozony Egzony  Retrotranspozon SSR
DNA

W poblizu genéw zlokalizowane sa transpozony DNA,
a w regionach miedzygenowych wystepuja retrotranspozony.

4. Organizacja genomu: Eukariota

Genom drozdzy to 12 Mbp, ~6000 genow rozmieszczonych na 16
chromosomach. Zawiera on liczne duplikacje i rearanzacje.

m Chromosomy wspoélczesne o Chromosomy pierwotne
powstaly w wyniku licznych — e—— o m—
rearanzaciji.

u Pierwotny chr. 1 zawiera
fragmenty wszystkich
chromosomoéw drozdzy
z wyjatkiem 1 16.

= Chromosom 1 drozdzy 5 o e —
(ciemnoczerwony) powstat z ol
pierwotnego chr. 7 oraz !
fragmentow chr. 3 i 4.

m Na chr. 2 drozdzy (ciemno-
zielony) zlozyly sie wszystkie
chromosomy pierwotne z

wyjatkiem chr. 5 Poréwnanie pierwotnych chromosoméw z wspoétczesnymi.

Kolory odpowiadajg 16 chromosomom S. cerevisiae.

Genom wspoiczesnych drozdzy zawiera 73 inwersje (odwrocone fragmenty

chromosomoéw), 66 wzajemnych translokacji (wymiana fragmentéw miedzy
niehomologicznymi chromosomami), w tym 5 w obrebie telomerow.

Gordon et al. 2009

Prod. dr hab. Roman Zielinski
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4. Organizacja genomu: Eukariota

Genom drozdzy powstal okoto 100 min lat temu w wyniku duplikacji
catego genomu (WGD), czyli poliploidyzaciji.

Poliploidyzacja Translokacja

OO N BB WIN =

Wzajemne translokacje
pomiedzy chromosomami

Chromosomy drozdzy.

pierwotne
Poliploidyzacja spowodowata ekspansje retrotranspozonéw, ktéra
przyczynita sie do integracji genéw zwiazanych z fermentacja alkoholowa.
Gordon et al. 2009

4. Organizacja genomu: Eukariota

U traw (Poaceae) bloki genéw sprzezonych sa konserwatyne pod
wzgledem kolejnosci (kolinearnosc¢) i zawartosci genow (syntenia).

u Segmenty pokazuja
homologiczne bloki genéw,
np. segment 1a, b ryzu jest

homologiczny z segmentami:
= czescia F prosa, czescia L { y cukrowa

8 kukurydzy;

*F trzciny, 1 sorga, 3
kukurydzy, 3 pszenicy i C
owsa,

Proso

2 Kukurydza ma dwie kopie
kazdego segmentu, co
potwierdza jej pochodzenie
od tetraploidalnego przodka.

Diagram kolisty poréwnujacy segmenty
map genetycznych zb6z z mapa ryzu.

Zroéznicowanie genomu traw jest zwigzane glownie z sekwencjami
powtarzalnymi i transpozonami.

Prod. dr hab. Roman Zielinski
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4. Organizacja genomu: Eukariota

U ssakow wystepuje kolinearnosé, ktora obejmuje cate chromosomy
lub ich fragmenty.

: 3 Sus scrofa Homo sapiens Bos taurus
Bloki kolinearne

m Blok 5, 6, 7 czlowieka:
*u bydta delecja bloku 7;

"u Swini translokacja
bloku 5.

m Blok 5, 8 u czlowieka:
inwersja u swini.
m Blok 3 u czlowieka: inwersja
u sSwini.
m Blok 1, 2 czlowieka: Kolory i cyfry oznaczaja

inwersja i duplikacja bloku bloki gen6w z syntenia.
2 u bydta. Odwrécona cyfra to

) inwersja. Brak cyfry to
m Blok 1, 4 u czlowieka: sekwencja specyficzna

inwersja u bydta. dla gatunku. Chr. 17

Chromosom 17 cziowieka, 12 sSwini i 19 bydia domowego s3a kolinearne.
Swinia i czlowiek maja te same bloki genow. U bydia jest duzy udziat
sekwencji specyficznych.

4. Organizacja genomu: Eukariota

Przecietne podobienstwo genéw kodujacych biatka u czlowieka
i myszy wynosi 85%, a dla 60% genoéw nawet 90%.

u Regiony kodujace u czlowieka
i myszy sa konserwatywne i nie
ulegly znacznym zmianom
podczas 80 min lat ewolucji.

|
<

| |1 N

m Chromosom X czlowieka
i myszy sa identyczne.

«HEEIE '
> I

[

L1 10101 1

m Regiony homologiczne do chr. 8
czlowieka (z6tte) sa na chr. 1, 3,
4, 8, 14, 15, 16 myszy, co
wskazuje na liczne translokacje
w trakcie ewoluciji.

= [ T I

ro [N |

m Ewolucja ssakow przebiegata uman
gléwnie w obrebie sekwencji
powtarzalnych, w tym
transpozonow.

Te same kolory oznaczajg regiony
homologiczne (podobne) w genomie cztowieka
i myszy.

Réznice pomiedzy genomem czlowieka i myszy wystepuja

w sekwencjach powtarzalnych, ktore sa odpowiedzialne za niski
poziom podobienstwa (40%) pomiedzy tymi genomami.

Prod. dr hab. Roman Zielinski 18
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1. Co to jest genom?

. Wielko$¢ genomu
® Definicja, ilos¢ DNA
® Liczba par zasad

. Gestosc¢ genow

4. Organizacja genomu
B Zawartosc¢ G+C
® Genom Prokariota
® Genom Eukariota

. Transpozony
® Definicjai wystepowanie
® Podziatl transpozonow

® Rola w ewolucji genomoéow

. Poréownanie Pro- i Eukariota

5. Transpozony: definicja

Transpozony (elementy ruchome) to fragmenty DNA, ktére moga
przemieszczac€ sie w genomie, czesto tworzac nowe kopie.

+Skaczace geny '{ u‘ ¢ \i “W
“W%N

Mozaikowos$¢ jako skutek
dziatania transpozonéw u
kukurydzy.

“They can appear at new
locations and disappear from
previously determined locations”

Barbara McClintock, 1956 -
Mozaikowos$¢ jako efekt

wyciecia transpozonu
u wyzlinu.

Hemofilia B u czlowieka jest wynikiem insercji transpozonu A/u do genu
kodujacego czynnik IX, natomiast insercja transpozonu mariner do CNPB
jest odpowiedzialna za prawidiowa regulacje translacji w neuronach.

Prod. dr hab. Roman Zielinski 19
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5. Transpozony: wystepowanie

Transpozony wystepuja u wszystkich organizmoéw, wszystkie tworza
krétkie powtorzenia w miejscu insercji.

Transpozony
[%]

Saccharomyces cerevisiae
Caenorhabditis elegans
Drosophila melanogaster
Arabidopsis thaliana
Lotus japonicus

Hordeum vulgare

Zea mays

Triticum urartu (2n)

WIVER VST

Homo sapiens

Miejsca insercji transpozonu DNA
w genomie watrobowcow (Pellia).

W duzych genomach roslin i zwierzat transpozony moga stanowi¢ do 60%
genomu. S3 one odpowiedzialne za wzrost rozmiaré6w genomu.

5. Transpozony: wystepowanie, cziowiek

Wiecej niz potowa ludzkiego DNA (55-60%) zawiera transpozony.
Naleza one do prawie wszystkich rodzin transpozonéw Eukariota.

Wystepowanie transpozonéow w
genomie czlowieka

m L/INE - 21% genomu: SR
= LINE-T: najliczniejsze, > 500 000 ) 5%
kopii;
= LINE-2: prekursory miRNA
m S/INE - 14% genomu:
» Al pojawily sie w okresie radiacji SINE

naczelnych; (33\0//A) SINlElg/,OAIu)
(]

LTR
9%

* SVA - typowe dla hominidow,
2 800 kopii w genomie.

B LTR - 9%, gtéwnie sekwencje ERV.

m Transpozony DNA, 5%; kilka rodzin: 1ypy elementéw ruchomych w genomie cztowieka
MITE, piggyBac, Merlin, Mutator. na podstawie Repbase.

Podobnie jak u wiekszosci Eukariota, genom ludzki odzwierciedla
ewolucyjna historie aktywnosci transpozonéw.

Prod. dr hab. Roman Zielinski 20
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5. Transpozony: podziat

Ze wzgledu na sposob przemieszczania wyroéznia sie
retrotranspozony (LTR, klasa 1) i transpozony DNA (klasa 2).

Retrotranspozony (klasa 1) l) Transpozony DNA (klasa 2)
Tran

ozon
1 TE m/———= e TE
N TE IS N T I
Donorowe DNA Donorowe DNA
Transkrypcja =I: = Wyciecie
Donorowe DNA [E—
TE ) RNA [

Donorowe DNA
Odwrotna . DNA (infermediates)
transkrypcja

TE B TE
TE 1 TE
Doceldvy DNA
Insercja' Insercja
TE BN TE I
—E BN = IS

»Copy and paste”: transpozon jest »Cut and paste”: transpozon jest
kopiowany i wklejany w nowe miejsce] Wycinany i wklejany w nowe mlejsce@

5. Transpozony: podziat

Transpozony DNA zlokalizowane sq w poblizu genéw (egzonéw),
natomiast retrotranspozony (LTR) w regionach miedzygenowych.

-lwml.?lwl

Transpozony Retrotranspozony Egzony
DNA

—

Jasne punkty to
transpozony
widoczne na
chromosomach
Lolium.

Miejsca
wystepowania
transpozonow

(biate prostokaty). 1641

Rozmieszczenie transpozonéw
i g / na mapie genetycznej Lolium
Transpozony sa rownomiernie perenne x L. multiflorum.

rozproszone w calym genomie.
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5. Transpozony: podziat

U wiekszosci organizméw eukariotycznych retrotranspozony sa
kilkakrotnie liczniejsze niz transpozony DNA.

. Entoameba histolitica

. Trichomonas vaginalis
Saccharomyces cerevisiae
. Caenorhabditis elegans
Drosophila melanogaster
. Aenopheles gambiae

. Mus musculus

. Homo sapiens

. Arabidopsis thaliana

10. Hordeum vulgare

11. Zea mays

[=2]
(=]

(o}

Procent [%]
ey
o

N
(=]

[[] Retrotranspozny

B Transpozony DNA

Procent retrotranspozondw i transpozonéw DNA
u ré6znych Eukariota.

Retrotranspozony stanowia 92% wszystkich transpozonow u czlowieka.
U roslin retrotranspozony stanowia 60-90%.

5. Transpozony: ewolucja genomow

Transpozony s3 sita napedowa ewolucji poprzez generowanie
zmiennosci i dostarczanie materiatu do réznicowania.

3 : Unikalne dla genoméw naczelnych sa elementy
T!’anspozony |nf:|ukujq Alu, ktore byly aktywne w trakcie ich ewoluciji.
zmiany w genomie przez:
m wplyw na rekombinacje
homologiczna;

Platyrrhini

E Zréznicowanie na skutek Ewolucja

mutagenezy insercyjnej; .. - | nadrodziny Alu

i , iyt s u naczelnych.
m Zwiekszenie rozmiaréow Wiekszo$é

genomu i jego ‘ > nadrodzin byta
réznicowanie; | aktywna w
czasie
dywergenciji,

\ ewolucja trwata
® Remobilizacje w N po oddzieleniu
odpowiedzi warunki s oy sie danej linii
- q (Konkel et al.

srodowiskowe, w tym ® i

®ALS -633,000 2010).
stres. m ALY -250000

= Wplyw na tasowanie
egzonow;

Negatywnym aspektem mobilizacji transpozonéw jest potencjalna
mozliwos¢ przerwania ciagtosci elementow funkcjonalnych w genomie,
dlatego TE ko-ewoluowaly z mechanizmami przeciwdziatajacymi mobilizacji

Prod. dr hab. Roman Zielinski
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5. Transpozony: ewolucja, rekombinacja

Insercja transpozonu Mu w poblizu genu a7 u kukurydzy zwieksza
czestosc¢ crossing-over (rekombinacji homologicznej).

php1100800

.H [
T cM = 1562 Kb
2cM

Region genomu kukurydzy z genem a7 kodujacym barwne
ziarniaki oraz sh2 kodujacym pomarszczony endosperm.
Liczba osobnikow po

crossing-over: Fenotypy rodzicielskie:

P1: gladkie, bezbarwne
u bez Mut: 17 P2: pomarszczone, barwne
uz Muft: 58
Fenotypy po crossing-over:
pomarszczone, bezbarwne
sgitadkie, barwne.

(Yandeau-Nelson et al. 2005)

5. Transpozony: ewolucja, mutageneza

Biale i rozowe odmiany winorosli powstaly przez insercje
retrotranspozonu do genu warunkujacego barwe owocoéw.

T
‘. ‘l.‘-,‘

Transkrypcja

0 =hd
=¢;m1 h et

Za kolor owocow winorosli
odpowiada czynnik
transkrypcyjny VvmybA1
regulujacy biosynteze
antocjanu.

(Kobayashi et al. 2004)
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5. Transpozony: ewolucja, tasowanie

Transpozony przyczyniaja sie do rearanzacji genomu
poprzez indukowanie tasowania egzonéw.

CEN ieci
e plS i , Wycigcie transpo-
Allel P1-rr111 h I . B A d zonu Ac wraz
z egzonem E3 genu
ploraz Eli E2
paraloga genu pl

CEN fAc :
Allel pgo-32 - fﬁm (02).
Gt v

egzony genupl  egzon parologa, p2

allel genu pl: PLrril p2 - paralog genu p1

W zaleznosci od
CEN fAc . dlugosci wycietego
Allel pgo-1067 ﬁﬂfm fragmentu powstaja
rézne fenotypy.
W miejscu egzonu E3

Allel -1068 h w ’ enu p17 znajduje si
= I 23 potgmdzqf:y {)d 5
Allel 1062% i .
o poc 1 —_—eTp

paraloga p2.
(Zhang et al. 2006)

5. Transpozony: ewolucja, remobilizacja

Remobilizacja transpozonéw w warunkach stresowych -
Hordeum spontaneum w Kanionie Ewolucji, Izrael, Haifa.

TR T

is

B

BP0
sy re
Bl

| 4!

Liczba insercji

Stok péinocny

Stok pot
Stanowisko ok potnocny

Liczba kompletnych kopii retrotranspozonu BARE-1 wzrasta wraz
z wysokoscia i jest wieksza na stoku poludniowym (suchym).
(Kalendar et al. 2000)
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5. Transpozony: ewolucja, remobilizacja

Szybki rozwoéj moézgu cziowieka, ktory rozpoczat sie 3 min lat temu
byt skorelowany z remobilizacja retrotranspozonu A4/uw.

u Liczba elementow A/u z mutacja
jest >5 razy wieksza (~5000) niz

elementow bez mutacji (~650), co NTTTT e R
$wiadczy o niedawnej aktywn:)éci. @> ] o] e [ATAGR] v ""f“",ﬂ>

- o . Transpozon Alu o dlugosci 300 bp. Monomery

. Najwyz.sza aktywnoseLo/e . zawierajg gen 7SL RNA, promotor polimerazy RNA
wystqpll_a 1,5 min lat temu, a “_"ec Ill. Wykorzystuja odwrotna transkryptaze i
w 9kre5|e gwaltownego rozwoju endonukleaze z elementéw L1 (LINE) do mobilizacji.
mozgu.

u U czlowieka jest 12 nowych V. Struktura przestrzenna
elementow Al/u, podczas gdy u : mikrocefaliny kodowanej

szympansa tylko 5. przez gen MCPH1 na chr.
8. Odpowiada ona za

u W intronach genu mikrocefaliny LY N rozwéj mézgu w okresie
jest 1000 elementow A/u, co 3 ptodowym. Pierwotna

stanowi 57% dlugosci genu. forma genu skorelowana
\ jest z rozwojem jezykow
tonalnych.

Remobilizacja transpozonu A/u podczas ewolucji mézgu cziowieka byta
wywotlana stresem zwigzanym z fluktuacjami klimatu 1,5-1 min lat temu.

Britten 2010.

3. Transpozony: podsumowanie

Transpozony wplywaja pozytywnie i negatywnie na przystosowanie
osobnika. Jest rownowaga miedzy inaktywacja i mobilizacja.

Transpozony

m Dostarczaja elementow niezbednych do
tworzenia i re-modelowania sieci
regulatorowych.

m S3 istotne w wielu procesach bedacych :
podstawa ciazy, plu_rlpotencll, rozwoju Regulators 3 il e
kory nowej, ukladu immunologicznego. of gene B

a o r = = expression
S ierwszymi elementami reagujacymi mutations, genome
ap y gujacy and signal rearrangements

na stresy biotyczne i abiotyczne. pathways
m Wspoldzialaja z licznymi czynnikami /
-

transkrypcyjnymi. esponsible for
immune response

m Odpowiadaja na sygnaly i sa zdolne do N
skoordynowanej regulacji ekspresji .
genow.

Historycznie, transpozony byly zapomniane i ignorowane w badaniach
genomow. Ich postrzeganie ewoluowato od ,,Smieciowego DNA” do
elementow o istotnej roli ewolucyjnej i regulacyjnej.
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1. Co to jest genom?

2. Wielkos¢ genomu
® Definicja, ilos¢ DNA
® Liczba par zasad

3. Gestosc¢ genow

4. Organizacja genomu
B Zawartosc¢ G+C
® Genom Prokariota
® Genom Eukariota

5. Transpozony
® Definicja
® Podziatl transpozonow

® Rola w ewolucji genomoéow

6. Porownanie Pro- i Eukariota

6. Porownanie genomow Pro- i Eukariota

oo | parois | oo |

Wielkosé genomu | 108 (miliony par zasad) 10% — 10° (miliony par zasad w

(rzad) mniejszych genomach, miliardy u
ztozonych organizméw i w duzych
genomach.

Gestosé genow Duza: 700-1000/Mbp Mata: 100-500/Mbp;
w duzych genomach 6-7/Mbp

Zawartosé G+C ZrOznicowana, nawet b. Mniej zr6znicowana, wartosci nizsze:
wysokie wartosci: 15-75% 30-50%

Chromosomy Koliste, rzadziej liniowe Wiele liniowych
Rozmleszczenle Réwnomierne Nierownomierne: obszary bogate w
genow geny i ubogie w geny

Sekwencje Duzo: nawet do 80-90% genomu
niekodujace

Konserwatyzm Cate gel Tylko geny (kolinearnos$¢, syntenia).
Sekwencje powtarzalne zmienne

Transpozony Mato, elementy insercyjne Duzo (30-80%), gtéwnie
retrotranspozony
&
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Zagadnienia 1-3

1. Co to jest genom?
» Podaj definicje genomu.
» Dlaczego okreslenie, ze genom to caty materiat genetyczny
komorki jest nieprecyzyjne?
2. Wielkos¢ genomu: definicja
» Co rozumiemy pod pojeciem ,wielko§¢é genomu”?
» W jakich jednostkach podajemy wielko$é genomu?
Co oznaczajq przedrostki: kilo, mega i giga? Podaj w postaci
potegi liczby 10.
Jaka czes¢€ grama stanowi pikogram?
Co jest wigksze zaktadajac, ze 1bp = 1 B: genom czlowieka czy
dysk o pojemnosci 1 TB?
3. Wielkos¢ genomu: ilosé DNA
» W jaki sposéb mierzy sie ile graméw DNA jest w jadrze
komérkowym?
Co to jest cytometria?
Co to jest warto$é C (C-value)?
Dlaczego nie powinno sie uzywaé zamiennie poje¢ , wartosé C”
(C-value) oraz wielko$¢ genomu?

Z czego moze wynikaé duze zréznicowanie wartosci C pomiedzy
gatunkami?

Zagadnienia 4-5

4. Wielkos¢ genomu: liczba par zasad
» W jaki sposéb zmienia sie liczba par zasad u Prokariota i Eukariota?
» Czy wzrost liczby par zasad moze wynika¢ z poliploidalnosci?
Uzasadnij odpowiedz.
5. Gestosc¢ genow
Jak obliczamy gestosé genow?

Jaka jest gesto$¢ gen6éw u cztowieka jezeli jego genom zawiera 3.2
Gbp oraz 22 287 genéw?

Podaj gestosé genéw dla drozdzy (12 Mbp i 6600 genéw), E. coli (4.6
Mbp i 4300 genéw), A. thaliana (140 Mbp i 25 000 genéw) oraz
pszenicy (17 Gbp i 107 891 gendéw).

Jak mozna scharakteryzowaé gestosé genéw u Prokariota?

Ktéra grupa organizméw ma wiecej genoéw: wolnozyjace bakterie
czy bakterie pasozytnicze i symbiotyczne?

Z czego wynika redukcja genéw u pasozytow?

Jak mozna scharakteryzowaé gestosé gen6éw u Eukariota?

Czy geny Eukariota sg réwnomiernie roztozone na chromosomach?
Uzasadnij odpowiedz.

Jaka jest gesto$é gen6éw u cztowieka?

Ktéry chromosom cztowieka ma najwieksza gesto$é gendw, a ktory
najmniejsza?
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Zagadnienia 6

6. Organizacja genomu: zawartos¢ C+G
» Co oznaczapojecie , zawarto$é G+C"?
Ktére obszary genomu zawieraja wigcej nukleotydéw z zasadami
GiC?
Dlaczego zawarto$é G+C jest istotnym parametrem przy ustalaniu
warunkow reakcji PCR?
Co to jest temperatura topnienia?
U ktorej grupy organizméw obserwujemy na ogét wieksza
zawarto$é G+C, Eukariota czy Prokariota?
Z jakimi procesami zwigzana jest podwyzszona zawarto$é G+C?

Czy zawartosé G+C u r6znych gatunkéw Prokariota jest taka
sama? Uzasadnij odpowiedz.

Czy zawarto$é G+C u jednego gatunku Prokariota jest zawsze
taka sama? Uzasadnij odpowiedz?

W jakiej grupie roslin obserwujemy najwyzsza zawarto$é G+C?
Jak mozna wyttumaczyé wysoka zawartosé G+C u traw?

Jaki procent stanowig nukleotydy z G+C u cztowieka?

Jak nazywamy sekwencje bogate w G+C?

Z czym koreluje zawarto$é G+C w genomie cztowieka?

Zagadnienia 7

7. Organizacja genomu: Prokariota
» Co to jestreplichora?
Jak sg rozmieszczone geny Prokariota?

Czy geny Prokariota zlokalizowane sg na obu niciach kolistej
czasteczki DNA? Uzasadnij odpowiedz.

Na ktérej nici czasteczki DNA Prokariota jest wiecej gen6w?

Jaki procent stanowig geny w genomach bakterii? Podaj wartosé
przyblizonag?

Co jest najbardziej charakterystyczng cecha genomu
Mycobacterium tuberculosis?

Co wywotuje borelioze u cztowieka?

Jakie sg objawy zakazenia Borrelia burgdorferi?

Co to jest genogatunek?

Ktére stadium rozwojowe kleszcza wywotuje najwiecej zakazen?
W jaki spos6b dochodzi do infekcji kleszczy B. burgdorferi?

Omow cykl zyciowy kleszcza uwzgledniajac zakazenie B.
burgdorferi?

Jak zbudowany jest genom B. burgdorferi?

Co odpowiada za zmienno$¢ B. burgdorferi: chromosom liniowy czy
plazmidy? Uzasadnij odpowiedz.

Ktéry element genomu B. burgdorferi odpowiada za infekcje
kleszczy i ssakow?
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Zagadnienia 8

8. Organizacja genomu: Eukariota

»

>

Wyjasnij pojecia: kolinearnosé, syntenia?

Jaki procent genomu Eukariota stanowig geny, a jaki sekwencje
powtarzalne? Podaj przyblizony zakres.

Jakie rodzaje sekwencji zaliczamy do sekwencji niekodujacych?

Ze wzrostem jakiego typu sekwencji koreluje wzrost wielkosci
genomoéw Eukariota?

Jak rozmieszczone sa geny u Eukariota?

Zdefiniuj regiony bogate w geny i ubogie w geny?

Jak rozmieszczone sa transpozony wzgledem genéw Eukariota?
W jaki spos6b powstat genom wspétczesnych drozdzy?

W jaki sposéb drozdze uzyskaly zdolno$é do fermentacji
alkoholowej?

Na czym polega konserwatywno$¢é genomu traw?
Z czego wynika zr6znicowanie genomu traw?

Jak moga przejawiaé sie odstepstwa od kolinearnosci w genomie
traw?

Na czym polega podobienstwo genomdéw cztowieka, swini i bydta?
Czy genom cztowieka jest podobny do genomu myszy? Uzasadnij
odpowiedz.

Z czego wynika stosunkowo niskie podobienstwo (40%) genomu
myszy i cztowieka?

Jakie sekwencje zmienialy sie najbardziej podczas ewolucji ssakow?

Zagadnienia 9-10

9. Transpozony: definicja i wystepowanie

>

>
>
>

>

Podaj definicje transpozondw.

Czy pojecia transpozony i elementy ruchome oznaczajg to samo?
Podaj przyktad choroby cztowieka wywotanej insercjg transpozonu.
U jakiej grupy organizméw transpozony stanowig znaczny procent
genomu (>30%).

Prosze wymieni€ typy transpozonéw u cztowieka oraz podac ich
udziatw genomie ludzkim.

Ktéra klasa transpozonoéw przewaza w genomie cztowieka?

10. Transpozony: podziat

>

>
>
>

Jak dzielimy transpozony?

Jak przemieszczajq sie retrotranspozony?

Jak przemieszczaja sie transpozony DNA?

Biorac pod uwage mechanizm przemieszczania sie, ktéra grupa
transpozono6w bardziej przyczynia sie do zwigekszenia rozmiaréw
genomu? Uzasadnij odpowiedz.

Ktéry typ transpozonu przemieszcza sie jednoczesnie pozostawiajac
kopie w pierwotnym miejscu?

Czego dotycza pojecia: , copy and paste” oraz ,cut and paste” w
przypadku transpozonéw?

Poréwnaj rozmieszczenie transpozon6w DNA i retrotranspozonéw u
Eukariota?

Ktéra grupa transpozonéw jest liczniejsza: DNA czy
retrotranspozony? Uzasadnij odpowiedz.
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Zagadnienia 11

11. Transpozony: ewolucja genomow
» W jaki sposob transpozony indukuja zmiany w genomie.

Jak aktywnosé elementu Alu jest skorelowana z ewolucjg naczelnych?
Jakie moga by¢ efekty insercji transpozonu Mu w poblizu genéw.
Jak powstaly odmiany winorosli?
lle powt6rzen transpozonu Gretl znajduje sie w regionie regulujagcym
synteze antocjan6w u ciemnych odmian winogron, biatych odmian i
ré6zowych?
Czy transpozony mogq spowodowaé podwojenie rozmiaréw genomu?
Uzasadnij odpowiedz.
Genom dziko rosngcego ryzu australijskiego jest dwukrotnie wigkszy
od ryzu siewnego? Co jest przyczyna tego wzrostu?
Czy transpozony mogq tasowaé egzony? Uzasadnij na przyktadzie?

Jaki mechanizm adaptacji do warunkéw suszy wystepuje u dzikiego
jeczmienia (Hordeum spontaneum)?

Jak wyjasni€é wzrost rozmiaréw genomu u Brassica oleracea
(kapusta) do 600 Mbp w stosunku do A. thaliana (140 Mbp).

Czy wzrost rozmiaru genomu kapusty w stosunku do modelowej A.
thaliana mozna wytlumaczyé poliploidyzacja? Uzasadnij odpowiedz.

Jak zmiany klimatu wptynety na rozw6j mézgi ludzkiego?

Prosze podaé¢ dowody wskazujace na role elementéw Alu w rozwoju
mozgu cztowieka.

Prosze podaé dowody wskazujace na istotngrole transpozonéw u
organizmoéw zywych.

Zagadnienia 12

12.Poréwnanie genomow Pro- i Eukariota
» Jakiego rzedu wielkosci sg genomy Pro- i Eukariota?
Poréwnaj gestosé genéw u Pro- i Eukariota.

U ktorej grupy organizmoéw, Pro- czy Eukariota zawarto$é G+C
jest bardziej zréznicowana pomiedzy gatunkami?

Poréwnaj rozmieszczenie genéw u Pro- i Eukariota?

Jaki jest udziat sekwencji niekodujacych w genomie Pro- i
Eukariota?

Poréwnaj konserwatyzm genomoéw Pro- i Eukariota?
Poréwnaj wystepowanie transpozondéw u Pro- i Eukariota.
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