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Evoluc€ni genetika

» Obor vznikly propojenim Darwinovy evolucni teorie (1859)
a Mendelovy teorie dédi¢nosti (1866).

« Zabyva se genetickou variabilitou v populacich i mezi druhy a
procesy, které ji ovlivnuiji.

* Snaha vysvétlit evoluci pomoci mechanismd ménicich
frekvence alel v populaci.

Umim vysvétlit evoluci,
ale jak funguje dédicnost
je mi zahadou.

Zadny strach.
PriSel jsem na
to!

Charles Darwin Johann Gregor Mendel



NejdulezitéjSi milniky evoluéni genetiky

MODERNI SYNTEZA
(30. az 40. léta 20. stoleti)

« Vytvoren teoreticky aparat popisujici zmény ve frekvencich alel
v populaci, na kterou pusobi rizné evoluéni sily.

« Zaklady populacni genetiky.

Sir Ronald Fisher J. B. S. Haldane Sewall Wright



NejdulezitéjSi milniky evoluéni genetiky

OBJEV DVOUJSROUBOVICE DNA A
CENTRALNI DOGMA MOLEKULARNI BIOLOGIE
(50. léta 20. stoleti)

» Geneticka informace je zakddovana v
pofadi nukleotidd v molekule DNA.

transkripce translace

Replikace DNA RNA protein

TEORIE MOLEKULARNI EVOLUCE
(70. léta 20. stoleti)

Motto Kimura

James Watson a Francis Crick
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NejdulezitéjSi milniky evoluéni genetiky

OBJEV A ROZVOJ SEKVENACNICH TECHNOLOGII
(od 90. let 20. stoleti)

* Priliv ohnromného mnozstvi sekvencnich dat.

« Kombinace teoretického aparatu a skuteCnych sekvencénich dat
umozniuje studovat, jak probihala evoluce organismud v minulosti.

Populaéni
genetika Fylogeografie
Fylogenetika

Komparativni
genomika




Molekularni data

Sekvence jednotlivych genu.

Sekvence transkriptomd.

Sekvence nahodnych usekl genomu

(Restriction site associated DNA (RAD) sekvenovani
Sekvence celych genomu




Sekvence genomu

* 1995 Haemophilus influenze, 1. osekvenovana bakterie

« 1996 Saccharomyces cerevisiae, 1. osekvenovany eukaryoticky organimus

« 1998 Caenorhabditis elegans, 1. osekvenovany mnohobunécny organismus

« 2000 Drosophila melanogaster
2001 Homo sapiens

« 2002 Mus musculus

» 2005 Pan troglodydes

2010 Homo neanderthalensis

* Dnes kompletni genomy vice nez
200 druhu zivocichu v databazi Ensembl.
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GENOME 10K.

Genome 10K Project (2009)

Cilem osekvenovat 10 000 druht obratlovcu.
V roce 2015 jiz 277 druh osekvenovano Ci
sekvenovano.

5K Project (2011)
Cilem osekvenovat genomy 5 000 druht ¢lenovcu.

Avian Phylogenomics Project

V roce 2014 osekvenovany genomy 48
druhu zahrnujici vSechny ptaci fady. Do
péti let v planu osekvenovat genomy vSech
zhruba 10 000 druht ptakda.



1000 Genomes Project

« Cilem osekvenovat 1 000 genomu
v lidské populaci a detekovat
genetické polymorfismy.

1000 Genomes

A Deep Catalog of Human Genetic Variation

http://www.1000genomes.org

ARTICLE

doi:10.1038/naturel1632

An integrated map of genetic variation
from 1,092 human genomes

The 1000 Genomes Project Consortium*
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Rozvrh prednasky

Geny a genomy (RR)

Dédic¢nost (RR)

Uvod do populaéni genetiky, neutraini evoluce (RR)
Teorie neutralni evoluce a molekularni hodiny (RR)
Detekce selekce na molekularni drovni (RR)
Referaty studentu (Blok1)

Funkcni genetika (RR)

Referaty studentu (Blok?2)

Genealogie (PM)

Speciace (PM)

Fylogeneze (ZM)

Referaty studentd (Blok3)



Doporucena literatura

Slidy z prednasek, doporucené ¢lanky, referaty

An Introduction to Population Genetics (2013)
Rasmus Nielsen and Montgomery Slatkin

A dalsi knihy uvedené na webu prednasky.

An Introduction to
Population Genetics
THEQRY AMD APPLICATIONS




Geny a genomy
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Protein kodujici geny — bakterie a archea

Jednoduché geny (nemaji introny).

RBS

Promoter A 4R Coding region

5! 3' DNA

3'UTR

5' I 3 RNA
Start Stop
Operony. Nékolik genu pfepisovanych do jedné mRNA (poly

cistronni RNA) kodujici vice proteinu. Jedna spoleéna cis-regulaéni
oblast. Obvykle geny jedné metabolické drahy.

First Second Third
F dypeptlde F'oly,rpeptlde F'dypeptlda
Strudural
Gere 1 ggirg;ﬁ' Structuraj
|ﬂltlail0ﬂ Termlnailon Ceres
Site: =idnE Termlnatlon Terminaticn

Signal Signal



Protein kodujici geny - eukaryota
Slozené geny (exony, introny).

Introny vystrfihavany z mRNA pomoci spliceozomu
(ribonukleoprotein skladajici se z 5 snRNA a vice nez stovky proteinu).

Jednotlivé geny maji vlastni cis-regulacni oblasti
(promotory, enhancery — Casto i daleko od kddujici sekvence).

Alternativni sestfih umoznuje vytvofit z jedné mRNA nékolik riznych proteina.

' Coding region
upstream S'UTR gr<g

3'UTR
enhancers TaTa bo:(\ - >
Exon 3
Promoter
L iz g \ Exon 1 Exon 2 } DNA

I ] 20 a2 2020 e 2020 L
Intron 1 Intron 2

Initial transcript
5' cap (Still in nucleus) 3' Poly-A tail
3

AAAAA

final mRNA
(in cytoplasm)
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Introny eukaryot vznikly ze samosestrihujicich se intront skupiny Il

Intron encoded protein

Massive
invasion of
Group li

introns into host
genome

a-proteobacterial
endosymbiont

Group Il introns/ Emerging

‘.. exon exon re.trjto'IEI‘tercTentS —d proto_
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M 5a1] @
N / @\ Archaea-like
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a-proteobacterial introns/ ancestor of
ancestor of retroelements eukaryotes

mitochondria

Soucast spliceozomu



Pocéty protein kédujicich genti v genomu

Mycoplasma genitalium  Haemophilus influenzae =~ Saccharomyces cerevisiae

'

2 000 7 000
Caenorhabditis elegans  Drosophila melanogaster

20 000 14 000

Mus musculus




Alternativni transkripty a post-translaéni modifikace protein
mohou vyznamné zvysovat proteinovou komplexitu

34
483373339
378 133339
33 3333
3333354

3339

Genome Transcriptome Froteome
~20-25000 genes - - - - - - - - - - = ~100,000 transcripts e >1,000,000 proteing
Alternative promoters Post-translational
Alternative splicing modifications
mRNA editing

Diky tomu vznika u ¢lovéka az 5 x vice riznych proteint nez u
Drosophily Ci C. elegance, ktefi maji srovnatelny pocet genu.



RNA geny

oblasti genomu, ze kterych je prepisovana
funkéni nekoédujici (nc) RNA.

NcRNA maji velmi rozmanité funkce,
reguluji genovou expresi na urovni
transkripce, sestfihu, translace. Ovlivnuji
stav chromatinu atd.

Hraji dulezitou roli v epigenetické dédi¢nosti

Néekteré ncRNA maji katalytickou aktivitu
(ribozymy), napf. self-splicing introny,
soucast ribozomu (katalyzuje vznik
peptidickeé vazby). RNA sveét.

Eukaryotic cell

&=

Self-splicing RNA (ribozyme)

1 IncRNAs in chromosome
) looping and modulation . O
of histone modifications ~Spliceosome i

"i'e<lromerase RNP —_— Q“

(scaffold and catalyst) snRNP-catalyzed
pre-mRNA splicing

" snoRNP-catalyzed
modification of rRNA

miRNA-mediated
translational inhibition

Bacterial cell

[ /' CRISPR-mediated degradation
irus of phage nucleic acid

B

DNA

RNA-catalyzed
protein synthesis

\ Riboswitch regulation
of gepe expression




Malé nekddujici RNA

Obvykle kratSi nez 100 nt, regulacni malé ncRNA 20-30 nt dlouhé

 Ribosomal RNA (rRNA)

» Transfer RNA (tRNA)

« Small nuclear RNA (snRNA)

« Small nucleolar RNA (snoRNA)

Regulaéni RNA

« Small interfering RNA (siRNA) — obrana prfed RNA viry

« Mikro RNA (miRNA) — regulace genové exprese

« Piwi interacting RNA (piRNA) — obrana pfed namnozeni transpozonu
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Dlouhé nekodujici RNA

DelSi nez 100 nt.

Casto se prekryvaji s protein kddujicimi geny (antisense transkripty, nekédujici
alternativni transkripty, RNA pfepisovana z intronu)

Jsou ale i v nekodujicich oblastech genomu. Funkce vétsiny z nich neznama.
Pravdépodobné dulezita role v regulaci genové exprese.

Na rozdil od transkrip¢nich faktoru:

(1) Diky rychlé degradaci mohou regulovat expresi in cis (pouze alely lezici na
stejném chromosomu).

(2) Mohou regulovat expresi jednoho €i nékolika malo konkrétnich genu, ktery
rozpoznavaji prostrednictvim sekvencni homologie.

Xa Xi Xi Xa

Xi
: L%
Xist RNA ﬂ ] Q{i
X ina)c(lii(\:.ralicn—_ | . & ; 3 Z 'th.
Xist [l I 3?
| |
Xist ﬁHepA

Lee, Science (2012).



ENCODE
(Encyclopedia of DNA Elements)

Vytvorit kompletni seznam funkcnich
elementl v lidském genomu, zahrnujici
protein kodujici geny, RNA geny, a regulacni
oblasti.

ARTICLE

doi:10.1038/nature11247

An integrated encyclopedia of DNA
elements in the human genome

The ENCODE Project Consortium*

& SEFTEMEER 2012 VOL 489 NATURE a7

* Transkribovano je ~80% genomu!
Je vétSina transkriptu funkénich nebo je jedna o transkripni Sum?



Jak velka ¢ast genomu je funk¢éni?

Genetic evidence?

Whole genome

Pouze pro zhruba 10% genomu mame doklad, ze jeho
funkce je udrzovana selekci a nebo muze byt zni€ena
prirozenymi Ci v laboratofi vytvorenymi mutacemi.

Kellis et al. 2014



Problémy pfri definici genu

Prekryv genu. Stejny usek DNA muze kédovat vice genu - na stejném
fetézci v jiném Ctecim ramci €i na opacném fetézci (>50% kodujicich
genld ma antisense transkript). Introny gent ¢asto kdduji funkéni RNA.

short RNAs
— snoRNA ncRNA short RNAs

— ) i

protein-coding RNA

s— 'pmm " mm ey m:
3‘<J 4_| 5

=
eee—— —
antisense antisense
ncRNA ncRNA short RNAs
==
es |

short RNAs



Problémy pfri definici genu

Alternativni sestrih. V priméru 6,3 alternativnich transkript na gen, z
toho jen 3,9 potencialné koduijicich.

Existence alternativnich promotort ¢i terminatort transkripce
(rizné pocatky a konce transkripce pro jeden gen).

Prepis sousednich gent do jedné mRNA.
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Kolik je na obrazku genu?
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Pseudogeny

« nefunkEni kopie genu (zkracené, obsahuji mutace, ¢asto predéasné
stop-kodony, vétSinou nejsou exprimovane)

» v lidském genomu ~ 14 000 pseudogenu (13% z nich transkripéné
aktivni).

Neprocesované pseudogeny

Vznikaji genomovou duplikaci. Obsahuji exony i introny, Casto i okolni
DNA sekvence genu vcetné promotoru.

Procesované pseudogeny

Vznikaji reverzni transkripci mMRNA. Nemaji introny, maji polyA. Pokud
se integruji pobliz funkcniho promotoru, mohou byt exprimované.

Transkribované pseudogeny mohou ovliviiovat transkripci genu
Z nichz jsou odvozené.



Slozeni lidského genomu

Exons (regions of genes coding
for protein, rRNA, or tRNA) (1.5%)

Alu elements
(10%)

Simple sequence Large-segment
DNA (3%) duplications (5-6%)



junk“ DNA

DNA, ktera nekdduje proteiny a nebo znameé funkéni RNA dfive
povazovana za ,genetické harampadi®.

Just because of you don't understand,
you Can’t Call us “Junk”!




Repetitivni sekvence

« Tandemové repetice
mikrosatelity - opakovani 1-6 bp, celkova délka az nékolik stovek bp,
minisatelity - opakovani do 25 bp, celkova délka az nékolik kb,
napr. telomerické sekvence
satelity - opakovani nékolika desitek az stovek bp, celkova délka az 1Mb,
napfr. v centromerach

* Rozptylené repetice (mobilni DNA elementy, transpozony)
DNA transpozony - pohybuji se procesem transpozice,
pres molekulu DNA.
retrotranspozony - pohybuji se procesem retrotranspozice,
pres molekulu RNA.



DNA transpozony
* Hojné predevsim u prokaryot.

« Koduji enzym transpozazu. Casto navic také geny pro rezistenci proti
antibiotikim. Lemované obracenymi repeticemi.

* IS elementy a Tn elementy u prokaryot.
P elementy u drozofily.
Ac a Ds elementy u kukufrice
(Barbara McClintock).

B eseaaE IS (0,3-2kb)

e o zeny -
- IS elementy = 1s SloZeny franspozon (2,5-10kb)

- Tn elementy

IR Trorsponéza | resolvize [ ENTCHIEERIE : = Tn3 transpozon (5kb)
P cony invegrare o nepliice Transpozabilni fdg (38kb)

2. Eukaryotické:
- Ac a Ds elementy - autonomni a neautonomni u drozofily

- P elementy = hybridni dysgeneze u drozofily (samci P+ a samice P-) . ,
- Tcl/mariner - u €. elegans (Tcl) a drozofily (Mariner) Kejnovsky & Hobza 2009




LTR retrotranspozony

Vznikly z retroviru.

Obsahuji dlouhé koncové repetice (LTR) nesouci regulacni sekvence a

promotory.
Koduji enzym reverzni transkriptazu.

U v8ech eukaryot. Hojné predevsim u rostlin. U obratlovct méné Casté.
U bobu setéeho cca 1 milion kopii elementu Ty1-copia, tvori polovinu genomu.

Ty1-copia, Ty3-copia

LTR gag pol LTR
[Pes N PPT_|

LTR gag pol env?

[res NN BTN 00 [ PPT |

Velmi podobné jsou i endogenni retroviry.
Pozustatky davnych retrovirovych infekci.

env

™

gag9
RNA

Pol

(PR-ET+ENaseH-INT)

gag. pol. ehv ... gery
LTR .. dlouhé kencové repetice

PBS .. mista vazby primeru LTH 9“9*' env LTR
FR ... protedza }-’35 | -i-P
INT ... integrdza

RT ... reverani transkriptdza

FPT ... pebypurinevy usek

} e PFIME repetice Kejnovsky & Hobza 2009




nonLTR retrotraspozony

Nemaji LTR. Poly(A) na 3’ konci.

U v8ech eukaryot. NéjCastéjSi transpozony u savcu véetné Clovéka.

LINE (Long interspersed nuclear elements)

koduji vilastni reverzni transkriptazu.

SINE (Short interspersed nuclear elements)

Nemaiji vlastni reverzni transkriptazu.

Jejich Sifeni zavislé na pfitomnosti LINE elementu.

Nejznaméjsi SINE je Alu sekvence: nejhojnéjsi transpozon u lidi

(1,5 milionu kopii, 13% genomu). Vznikla pravdépodobné z genu pro tRNA
7SLRNA (podobné jako geny pro tRNA nese vnitfni promotor prepisovany
RNA polymerazou llI).

5 UTR ORF1 ORF2 3°UTR
: I | | PPT | poly(A) |
(c) LINE (L1): Thb
(d) SINE (sekvence Alu): [ levy monomer | poly(#) . | poly(A

100 bp




Charakteristické rysy transpozonu

« Vétsinou v genomu pouze malé mnozstvi celych neposSkozenych
transpozonu. Vétsinu tvofi nefunkéni, zkracené Ci jinak poSkozené
sekvence transpozonu. Ale i poSkozené transpozony se mohou
kopirovat pokud v genomu alespon nekolik neposSkozenych kopii,
které dodavaji potfebné enzymy.

» V evoluci se stfidaji periody, kdy jsou transpozony aktivni a mnozi
se s periodami klidu.

&
x # P S
r~r v L] " r v 1’ %(\ D \lg 0‘“‘
« Sifi se Casto i horizontalné. s e & F£E %
301 coples Y1 ¥ & @ o @ d @i@“@
35 coples Yabal ™ \
79 coples Ybe 5 My
2,640 coples Yas
1,852 coples Yba
15 Mya
>200,000 coples Y ———> 25 Mya

35 Mya

40,000 coples S01

The expansion of Alu subfamilies
(Nat Rev Genet)

»860,000 copies  Sx & J
B ~55 Mya




Negativni vliv transpozont na hostitele

Zveétsovani genomu
« U zivocCicht 3-45% genomu. U rostlin az 80% genomu (kukufice)
* Energenicka zatez pro bunku.

« ZvétSeni bunék.

Obfi genomy u mloku

Velikost genomu u mloku az 120 Gb.
Zpusobeno namnozenim LTR retrotranspozonu.

ZvétSeni objemu bunék.
Zjednoduseni nervové soustavy a zrakového systému.
Nékteré druhy maji bezjaderné Cervené krvinky.

Nékteré druhy maji Ctyrprsté koncetiny.



Zvyseni mutageneze
* Inzeréni mutageneze.

« Ovlivnéni genové exprese sousednich genu (zvysSeni exprese genu diky
silnym promotordm &i naopak snizeni exprese genu v dusledku
heterochromatinizace).

- Ektopicka rekombinace mezi elementy v riznych ¢astech genomu muze
vést ke vzniku chromosomovych prestaveb €i rozsahlych deleci Ci
duplikaci.

« U Clovéka 1% mutaci kvuli pfeskokiim DNA elementu, u drosofily az 50%

» Organismy se brani mnozeni traspozonu heterochromatinizaci
DNA obsahujicich transpozony.
« DulezZitou roli v tom hraji piwi RNA.




Referat

PLOS GENETICS

REVIEW

Double-edged sword: The evolutionary
consequences of the epigenetic silencing of
transposable elements

Jae Young Choi', Yuh Chwen G. Lee:2*

1 Center for Genomics and Systems Biology, Department of Biology, New York University, New York, New
York State, United States of America, 2 Department of Ecology and Evolutionary Biology, University of
California, Irvine, California, United States of America

* grylee @ uci.edu



Referat

MNew Results O Comment on this paper

Somatic transposition in the Drosophila intestine occurs in active chromatin and is
associated with tumor suppressor gene inactivation

Katarzyna Siudejz, "= Marius van den Beek, "= Nick Riddiford, *=' Benjamin Boumard, Annabelle VWurmser,
Marine Stefanutt, Sonia Lameiras, 2 Allison |. Bardin

doi: https://dolorg/10.1101/2020.07.10.16662%

This article is a preprint and has not been certified by peer review [what does this mean?].



Cell

Ubiquitous L1 Mosaicism in Hippocampal Neurons

Graphical Abstract

Authors

Kyle R. Upton, Daniel J. Gerhardt, ...,
Adelineg Vand erver, Geoffrey J. Faulkner

Correspondence
faulknergj@gmail .com

In Brief

Somatic genome mosaicism among
neurons has the potential to impact brain
function. L1 retrotransposons mobilize
extensively in hippocampal neurons,
preferentially in hippocampally
expressed loci, and are depleted from
mature neurons when oriented in the
most deleterious configuration to host
genes, suggesting functional
significance.



Pozitivni vliv transpozont na hostitele

Regulace mutacni rychlosti v
zavislosti na stresu

« Transpozony mohou byt aktivovany
v odpovédi na n€jaké vnéjsi podminky —
stres, UV zareni, teplotu, radioaktivni
zareni, zraneéni, infekci patogenem,
polyploidizaci

* Vznik novych mutaci, mezi nimiz mohou
byt noveé varianty schopné dany stres
prezit

Tam1 , Tam3 u hlediku
(1000x vétsi aktivita pri 15°C)
Reme1 u melounu (aktivace UV)



Referat

Evolutionary Biology, Genetics and Genomics

The effect of hybridization on transposable element
accumulation in an undomesticated fungal species

v =S

Mathieu Hénault ™, Souhir Marsit, Guillaume Charron, Christian R Landry
Université Laval, Canada



LI 4 L abh &4

« Podporuji duplikaci gent. Diky pfitomnosti reverzni transkriptazy
vznikaji v genomu nové kopie gend.

« Umoznuji prestavby genomu (translokace, inverze) diky ektopickym
rekombinacim. ,,Exon shuffling“ pomoci Helitronu.

Helitrony = DNA transpozony, replikativni transpozice pomoci
mechanizmu valivé kruznice (obsahuiji rizné fragmenty genu
— moznost vzniku chimérickych genu)



Tvorba heterochromatinu

Transpozony Casto umicCeny a
heterochromatinizovany pomoci DNA
metylace a RNA interference.

Transpozony byvaji dulezitou

soucasti heterochromatinu centromer.

Inaktivace chromosomu X v
somatickych bunkach savcu (dulezité
LINE).

Blocking factor?

s Way stations
v ,":".". (LINEs?)

Xist RNA coating
in cis

Establishment of the
inactive

state, asynchronous
replication

AN Vi v

AV Y WMAY K A WA A Y
W WA VAUAASAT T

® MacroHZA recruitment
Histone H3 and H4
hypoacetylation




Molekularni domestikace transpozonu

Nahrada ¢innosti telomerazy u Drosophila melanogaster (non-LTR
retrotranspozony Het-A, TART, TAHRE).

Syncytin — odvozen od env z endogenniho retroviru HERV —W.
Dulezity pro utvareni placenty.

V(D)J rekombinace (generuje variabilitu T-cell receptoru a
imunoglobulind). Rizena RAG1-RAG2 komplexem, ktery ziejmé
pochazi z DNA transpozonu.

adalsSi .......

s Bob, all right . . . but look ot these vocuou ayes, thal
ih.mlﬂg:hmhhh?nﬂ- he's bean domesicahed,
| youw®



V(D)J rekombinace imunoglobulint

Genes in heavy chain locus
Klicovou roli pfi V(D)J
Removal of unmwanted D and J gene segment rekombinaci hrajl RAG

T T T, B ) proteiny.
'E“e'ﬁ‘ Pravdé&podobné se
vyvinuly z
Recombination of D and J exons — DJ recombination transpozazy, tj. z DNA

r 7] °
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Remaoval nf urmwanted ¥V and D gene segment
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Recombination of V¥ and DJ exons = VD re:nmhinatinn

Antibody transcript will Ill:'l:l include constant domain gene
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An endogenous retroviral envelope syncytin and its
cognate receptor identified in the viviparous
placental Mabuya lizard

Guillaume Cornelis®®'2, Mathis Funk®??, Cécile Vernochet®®, Francisca Leal®?, Oscar Alejandro Tarazona®?,
Guillaume Meuriced, Odile Heidmann®®, Anne Dupressoir®®, Aurélien Miralles®, Martha Patricia Ramirez-Pinilla®,
and Thierry Heidmann®®-5

*Unité Physiclogie et Pathologie Moléculaires des Rétrovirus Endogénes et Infectiews, CHRS UMR 9196, Gustave Roussy, Villejuif, F-94805, France; "UMR
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Industrialni melanismus drsnokridlece brezového

Tmava forma (carbonaria) vznikla v 1. poloviné 19. stoleti
vmezerenim transpozonu do blizkosti genu cortex, Cimz doslo
ke zvySeni jeho exprese.

van't Hof, A. et al. 2016.



Vznik nitrodélozniho vyvoje u savcu

Vznik velkych evoluCnich novinek zménou genoveé exprese
mnoha genu najednou.

Napf. vznik nitrodélozniho vyvoje u savcli umoznila nova
regulace mnoha genu exprimovanych v déloze transpozony.

Thousands of genes evolved
uterine expression in mammals

Ancient mammalian transposable elements coordinate
uterine expression during pregnancy

Cell Reports, 2015




Referat

SEX DETERMINATION

The mouse Sry locus harbors a cryptic exon that is
essential for male sex determination

Shingo Miyawaki?, Shunsuke KurokiZ, Ryo Maeda'?, Naoki Okashita2, Peter Koopman®, Makoto Tachibana®2*

The mammalian sex-determining gene Sry induces male development. Since its discovery 30 years ago,
Sry has been believed to be a single-exon gene. Here, we identified a cryptic second exon of mouse Sry and
a corresponding two-exon type Sry (Sry-T) transcript. XY mice lacking Sry-T were sex-reversed, and ectopic
expression of Sry-T in XX mice induced male development. Sry-T messenger RNA is expressed similarly

to that of canonical single-exon type Sry (Sry-S), but SRY-T protein is expressed predominantly because of
the absence of a degron in the C terminus of SRY-S. Sry exon2 appears to have evolved recently in mice
through acquisition of a retrotransposon-derived coding sequence to replace the degron. Our findings
suggest that in nature, SRY-T, not SRY-S, is the bona fide testis-determining factor.



Polyploidizace

» U rostlin ¢astéjSi nez u Zivocichu
(60—70% krytosemennych rostlin jsou polyploidi; u zivocichl zejména u
obojzivelnikd a u ryb).

- Polyploidi &asto problém s meiézou. Casto pifechéazeji na nepohlavni
rozmnozovani.

« Prinasi i vyhody: funkCni redundance, vétsi fenotypicka variabilita a schopnost
osidlit extrémni podminky, rychlejsi adaptivni evoluce.

(a) Octaploid strawberries (left) (b) Diploid daylilies (left)
and diploid strawberries (right) and tetraploid relative (right)



Paleopolyploidie u obratlovcii

» 2 u predka vSech obratlovcu.
» 1 u predka kostnatych ryb.
* 1 u predka lososovitych ryb.
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Paleopolyploidie u krytosemennych rostlin

» K polyploidizaci doSlo u pfedka vSech krytosemennych rostlin.

« K adé paleopolyploidizaCnich udalosti v ramci krytosemennych rostlin doSlo na
prelomu druhohor a tfetihor (pfed 60-70 miliony let) v obdobi masivniho vymirani
(duplikace genomu by mohla organismim pomoci prezit v ménicich se podminkach).
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Osudy duplikovanych genu

7 N
/

| Duplication ]

Neofunctionalization Subfunctionalization Deletion

Genom se postupné opét stava diploidni.

Urychleni adaptivni evoluce.

Ztrata Ci subfunkcionalizace odliSnych kopii genu v riznych populaci
muZze vést ke vzniku reprodukéni izolace mezi nimi — urychleni speciace.

Polyploidizace u pfedkd dnesnich organismui vzacné, pokud k nim vSak
doslo, mely pravdépodobné znacny vliv na rychlost speciace,
diverzifikace a vznik evolucnich novinek v dané vyvojove linii.



Jak vznikaji nové geny?

a Exon or domain shuffling
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Horizontalni genovy prenos

velmi Casty u prokaryot

a Conjugation

v jeho dusledku se i blizce pfibuzné
druhy li§i svym souborem gent

pangenom = soubor v§ech genu urcité
taxonomické skupiny

Strain-specific
genes

e Transformation :dzﬁ*

Nature Reviews | Genetics



Horizontalni genovy prenos

* Dochazi k nému i u mnohobunéénych organismu.
» Prenos gent z mtDNA do jadra.

» Pfenos genl z endosymbiontl do genomu hostitele.

Wolbachia

Wolbachia - hmyz
(napt. Drosophila),
hlistice

Elysia chlorotica Acyrthosiphon
pisum (aj.) — syntéza
karotenoid( (plvod:

houby)



Pohlavi u svinky obecné je urceno
horizontalné prenesenym genem z Wolbachie

Wolbachia, alfa-proteobakterie, intracelularni parazit ¢lenovcu.
Pfenasi se pohlavné pouze pres vajicko. Casto zpUsobuje feminizaci samcu.

Horizontalni genovy pfenos z Wolbachie do svinky obecné.
Prenesena Cast genomu Wolbachie determinuje u svinek samicci pohlavi.




Genom jako slozity ekosystém

Geny a jiné genetické elementy jako druhy.
Alely jako jedinci, vzajemné soupefi o to, ktera alela se nejvice rozmnozi.

Mezi geny ruzné vztahy (parazitismus, mutualismus, neutralismus).
Vnitrogenomové konflikty.
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Témata na referaty
(Blok )

Populariza¢ni ¢lanek (1-2 strany textu) — poslat nejpozdéji do Ctvrtka v
tydnu pred planovanymi referaty.

Prezentace (5-10 min, slidy v PowerPoint)

Témata v google tabulce

https://docs.google.com/spreadsheets/d/1Y2r09rUQWf5erQOQXVqDh
knjzR__Q8IbO_4Pv2BaGYo/edit#gid=2100243224



