i

ey

aji nové geny

Pribéh tret
Jak vznik

P




Cela evoluce rostlin je provazena
zvySovanim poctu paralogi

Physcomitrella patens PILST

100y Selaginella moellendorffii PILS3

— Selaginella moellendorffii PILS8
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Arabidopsis thaliana PILS1

92

g@_;l—_ﬂrabr'dopsis thaliana PILS3
Arabidopsis thaliana PILS4
Brachypodium distachyon PILS7
Arabidopsis thaliana PILSS
Arabidopsis thaliana PILS7

_ga,L— Brachypodium distachyon PILS5

Brachypodium distachyon PILS6
Brachypodium distachyon PILS8
Brachypodium distachyon PILS2

——— Physcomitrella patens PILS2
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oA
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99

Selaginella moellendorffii PILS1
Selaginella moellendorffii PILS2
rabidopsis thaliana PILS2
Brachypodium distachyon PILS4

Physcomitrella patens PILS4
Physcomitrella patens PILS5

gq Selaginella moellendorffii PILS4

Selaginella moellendorffii PILS5

oo Selaginella moellendorffii PILS 6

Selaginella moellendorffii PILS7

—— Arabidopsis thaliana PILS6
ﬂlr Brachypodium distachyon PILS1
B

rachypodium distachyon PILS3

—m Chlorophyceae PILS1 -PILS 2

Feraru (2012)




Genova duplikace je zakladem evoluce

4

4

pseudogene/loss

gene death/loss/silencing  neofunctionalization

gene

duplication event

paralogs

subfunctionalization

Current Opinion in Plant Biology




Mechanismy genové duplikace

+ Segmentalni duplikace
Duplikace chromosoma ¢i jejich ¢asti, celogenomové duplikace

(WGD — whole genome duplication)

» Tandemové duplikace
Vysledek nespravného crossing-overu

« Retrotransposice
Duplikace prostfednictvim mobilnich elementt



Tandemova duplikace

« Sister chromatid exchange
Béhem mitosy, slouzi k opravé mutaci...

sister sfrand
exchanges

« Unequal crossing-over
Vysledek nespravného crossing-overu

Vznikaji tandemy, napt. Hox geny u zZivocicha

Initial duplication of a single copy region Further expansion from a two repeat cluster

A 3’ : C
B C

; /——\{ . . ) . 1,
:Zgi enee ‘/”’__)I = _ : Béhem S-faze je pfidan
Exchange aay / ( - )
% B o Sites r'i}'l'll]?; :‘_1}1 Crossover bromour 1d1r1, kter y se
N ) stte inkorporuje do nového vldkna
* N - - DNA, to 1ze barvit Giemsou

J ]
Reciprocal products .
divergence

—I—Je1 11— deleted chromosome

Three member gene family cluster
duplicated segments



“Retro-duplikace”

+ Vlivem pritomnosti retrotransposomu pobliZ genu

« Napriklad u kukufice je ~60 % genomu tvofeno retrotransposomy

+ Ptepisuji se do RNA, koduji reverzni transkriptdzu a integrazu pro zaclenéni
DNA kopie na nové misto v genomu

+ Mohou zptisobit mutaci v misté integrace ¢i fizi gend...

Formation of
Ribonucleoprotein complexes

@@ N\
O T

Transcription
& Translation

( Qr;tegrat'on
\X Q/,/ new inserts




Priklad tandemové duplikace

« Skp1 protein
1 gen u prvokd, fas i obratloveli, zmnozeny
u rostlin a bezobratlych
komponenta ubiqutinyla¢niho komplexu

Druhove specifické duplikace genu

CSKIT
CISK 180
DS S
C5KET
DSk 28"
CSKE
5K 19
G5k

*OSK29
QS5KES
OSKTS

: QEK2

Q5KE
H_ Q5K
| Wosks

/ § oSk
: l HOSRA0Y

QDEHE
QST

HH

CCATEEOCGEROARAMGCGECEAMGECGACGECEACTAR TGO TARCARC AACEECEELEECEGEATACATARG
G Tl."lf"".t' GTCTCEECEROGMGATGROGGECGECGTCGOCEACGECAAGEECCAGCC TCAACGAGGTGATCL
A OGO T CCGACGACE T O TCATCAACETOCCOGECETCGOOCGCCCCET EoCCECETOECCGAC TAC TGO EACCEZOCACTACE
GGEC WAGEECEECGAGTTC GGG CRRAGGGETACGEGRTTCGACGALD GEC GACGRCGAGC TEATGRACGGCGECEACGTGGLT
A T T GO = O T T T R G T G LA e O TR CEAL C TR A CEOGA LT REDE00 '::-'l'l'_vl'Jf'a.Tl'_;l"GCJGLLQGHL\_{;TG«B&’ ""'-T_ah
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Pinus taeda
Picea sp.

PrBrscom:treHa lpatens 1
hyscomitrella patens 2
Chiamydomonas reinhardti

Knog (2007)
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V historii rostlin mnohokrit opakované...

WGD (whole genome duplication)

- Grasses
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Vascular Plants

Flowering Plants

*Hexaplaidy (genome tripling) === pyblished Genome

i:FTetraploidy (genome doubling)
'}:}Pnlyplnidy (details unclear)

Green Plants

Land Plants

=== Unpublished Genome




Jak se identifikuje WGD
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10g10() substitution rate for KS

Syntenicky dotplot, “self-self” porovnani homologie genti na
chromosomech u brukve
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Klasifikace polyploidisa¢nich udalosti

Paleo-polyploidisace
» stafi fadové desitky miliona let

« nepoznad se dle poétu chromosomi, pouze syntenii paralogt

Meso-polyploidisace
« stari nékolik miliont let
« probiha redukce genii a chromosomi

» jiz maji diploidni pocet chromosomd, ale 1ze odlisit parentalni
a maternalni komponenty genomu

Neo-polyploidisace
+ soucasnd uddlost (~ ¢tvrtohory, pfipadné holocén)

« zpravidla ryze tetraploidni pocet chromosomi



Vsechny krytosemenné rostliny jsou polyploidni

Amborella trichopoda

- bazdlni krytosemenna

- MRCA (most recent

common ancestor)
- endemit N. Kaledonie
- sekvenace 2013

- potvrdila u ni ddvnou
duplikaci genomu




Historie paleo-polyploidisac¢nich udalosti

Puvodni klasifikace
(u Arabidopsis)

* & — baze Brassicaceae
« B — v rdmci Brassicales
« Y — “core eudicots”

(tfetihory)

Po analyze genomu

Améborelly

Epsilon

* € — baze krytosemennych
(druhohoryg

+ C — semenné rostliny

(prvohory)

Lela J\

Gamima A

i

Tomato
(Solanum lycopersicum)

(=) Sunflower

(Helianthus annuus)

=) Arabidopsis

(Arabidopsis thaliana)
Papaya

{Carica papaya)
Cacao

{Theobroma cacao)
Poplar

(Populus trichocarpa)
Soybean

{Glycine max)

Peach

(Prunus persica)
Grape

(Vitis vinifara)
Sacred lotus
{Nelumbo nucifera)

=== Banana

g

.

(Musa acuminata)
Rice

(Dryza sativa)

Maize

({£ea mays)
Magnoliids

(e.g.. avocado)
Austrobaileyales
(8.g., star anisa)
Water lilies

{e.g., yallow water lily)
Amborelia
(Amborella frichopoda)
Gymnosperms
(Picea abias)

Ferns

(e.g., bracken fern)
Lycophytes

(Selaginella moellendorfiii)

Mosses
(Physcomitrella patens)
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Pribéh neo-polyploidisace

Dva zakladni mechanismy

Autotetraploidie < I

-

+ Faze neredukovanych gamet stejného druhu
+ Vznikaji vzacné ve stresovych podminkach

+ Castéji kombinace n + 2n za vzniku triploida
+ Fazi 3n + n vznika tetraploid

Allotetraploidie

« Faze gamet pribuznych druhd
+ Tetraploidisace je podminka pro tspésnou meiosu



Pribéh neo-polyploidisace

Mechanismy vzniku tetraploidi

2N 2N

Voo L

[unreduced gametes|
o) @) OO

1. F1 Hybrid
C 2N
aN

one-step allopolyploid
(extremely rare)

lunreduced gametes)|

D)

D
4N

allotetraploid
(common)

V. F1 Hybrid A

2N 2N

un red uced
ga mete

V. Backcross Hybrid

lunreduced g$

unreduced
@ gamete

E
6N
allohexaploid

F

4N
allotetraploid

via
triploid bridge




Pribéh neo-polyploidisace

Problém autotetraploidi = quadrivalenty pfi meiose
+ Reseni: omezeni crossing-overu
+ Aktivace transposabilnich elementi k diverzifikaci genomu

Two

valents

Fairing - by ' One quadrivalent

LInivalzn
i

Trivalant




Pribéh neo-polyploidisace - - P
T ) o4 %‘Kﬁ«
Model Arabidopsis arenosa b Lo |

+ 4n — hory, 2n — zejména v nizZin¢
« Aktivace transposabilnich elementa
« Kompletni sekvenace — Illumina

 + Identifikace SNP (single-nucleotide

polymorfism) ve vSech genech pro meiosu

: § -+ Tetraploidi maji jednoznacné vyssi zastoupeni
=% mutovanych alel

ASY3
FEEEIILI EHIL IV

0.50
0.25
0.00
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30— 70 % rostlin je polyploidnich

Dactylorhiza Dactylorhiza ~ Dactylorhiza Dactylorhiza  Dactylorhiza Dactylorhiza
Sfuchsii (2n) maculata (4n)  sudetica (4n) incarnata (2n)  majalis (4n) traunsteinerii (4n)
=D. fxD.i. =D. fxD.i.

Prstnatce z polyploidnich komplexi se lisi metylacemi geni



Vznik neopolyploidi ridi evoluci ¢lovéka




Co se déje u meso-polyploidi: Diploidisace

« Postupna redukce tetraploidniho poctu chromosomi
« SniZovani poctu gent

» Dvojitd ddvka geni je Casto bez projevu, u neo-allotetraploidi se
zpravidla exprimuji oba genomy

 Dosage balance — naptiklad disbalance jaderného a organelového
genomu — roste pocet chloroplastt
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Mnoho klicovych regulacnich geni je single-copy

o Funkce single-copy: opravy DNA, rekombinace, regulace organel,

fotosyntéza, meiosa

« Naopak mnoho multiplikaci: transkripcni faktory, signalisace,
fosforylace

e Méné gend = méné cilti pro mutace
o Klesa nebezpeci dominantné negativnich mutaci

SSD or WGD
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Diploidisace

Zastoupeni single-copy geni v genomech je mensi u mladych

tetraploidd a u stromt s pomalejsi evoluci

Gymnosperms

Solanum lycopersicum

Vitis vinifera

Fragaria vesca

Malus domesticus

_ ——@- Glycine max
! & Medicago truncatula

Populus trichocarpa

Ricinus communis

10,180

Manihot esculenta

_‘ %— / — Theobroma cacao
Carica papaya
‘lﬁ 900 - Brassica rapa
ﬂ !'\-|-‘: Arabidopsis thaliana
14,9931 Arabidopsis lyrata
:!:',-4/ i\f\i Musa spp.

& WGD
> Hexaploidy
® Small-scale duplication

23,560[ Oryza sativa spp. Indica

11,436 L Oryza sativa spp. Japonica

M Brachypodium distachyon
. b

10,237 —— Sorghum bicolor
11,662 i Zeg mays

0 1
Freq. singletons/genome

100 6550  my

DeSmet (2013) PNAS




Charakteristiky single-copy geni

Exprese single-copy genii je vyssi nez exprese multiplikovanych genti
Single-copy geny jsou konzervovanéjsi na proteinové urovni
Maji i méné synonymnich mutaci, protoze maji-li mit vysokou

expresi, musi mit optimélni kodony
DeSmet (2013) PNAS
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Priklad rychlé diploidisace: Tragopogon

o Tragopogon miscellanus vznikl pred
100 lety kiizenim 7. pratensisa T.
dubius zavlecenych do Ameriky z

Evropy

+ Védci identifikovali ztratu az
7% geni, identita genti je
korelovdna u nezavislych

hybridnich linii

Moscow Pullman Oakesdale Garfield Spangle
Population

. . . Key to genotypes
Tpral‘en‘gls T mzsce[[anus T dZ/lblus ODonlypresent [l DDPP O P only present D = T. dubius allele

@ DDP/DDDP @ DFP/DPPP I None P = T. pratensis allele

Buggs (2012) Curr Biol



Pomala diploidisace: Capsella bursa-pastoris

+ Vznikla pred > 50 tisici lety
ktizenim C. grandiflora a C.

orientalis

+ Stdle jsou exprimovany ve
vetsiné pripadi oba genomy

+ Je ale vyssi mutacni rychlost a
nizsi purifikujici selekce

Douglas (2015) PNAS



Mechanismy modifikace genti

Genové duplikace vytvareji materidl pro evoluci

Vétsina gend je tvofena sklddanim ze stavajicich domén

« Existuje asi 1000 zakladnich domén, které jsou sdileny napfi¢
eukaryotickymi organismy

« Naproti tomu u kazdého sekvenovaného druhu se nalezlo okolo
3000 unikatnich domén

ey,
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Mechanismy modifikace genti

Exonisace

+ Ke stavajicimu genu se pfipoji kus sousedniho




Mechanismy modifikace genti

Vlozeni ¢i zruseni stop-kodonu




Mechanismy modifikace genti

Rekombinace

e Dojde k vlozeni vzdileného tseku DNA do stivajiciho genu




Mechanismy modifikace genti

Vlozeni repetitivnich dsekit DNA do sekvence

» Tripletové repetice
« Vznika periodicky tusek peptidu, jehoz sekvence muze byt
nadile ménéna evoluci

. Casto “intrisically disordered domain” = ty poté mohou
slouzit jako interakéni domény (membriny, ostatni proteiny)




Mechanismy modifikace genti

Duplikace stavajicich domén

« Velmi Casto je pozorovana variabilita, zejména v repetitivnich
¢astech proteinu

(M) =S —=Hhepe) =)




Mechanismy modifikace genti

Retrotransposice

« mRNA stavajiciho genu je reverzni transkripci vlozena do jiného
genu

+ V blizkosti pivodniho genu musi lezet retrotransposom, ktery
“ukradne” i sousedni sekvenci




Orphan genes

+ Unikatni geny na nizké taxonomické drovni
« U sekvenovanych druht 20-50 % orphan genes
(i v pfipadé blizkych druhu stile na drovni nékolika procent)

« Muze to byt obcas artefakt programu BLAST pfi hledani

homologie
Nagenia Proto-gene Gene Pseudo-gene RO
sequence €~ G “e=d g sequence
U kvasinky by'lO = = =>» Mechanisms developed here Well-described mechanisms
popsano asi 2000 g S S
3.1 . idden genetic variations xposed genetic variations
kratl,q./ch ORF’V Translation
které jsou slabé - eant ..
. ) I
cxprimovan
P y — =

A
Non-genic

Non-genic ORFs
sequences

— Non-genic sequence  m Outcome of natural selection:
3 ORF = —= Length <~ = Loss of translation
— = Expression level - =» Evolution into gene
sus  Sequence composition




Gene knock-out paradox

« V laboratornich podminkach je az 80% geni postradatelnych
— pro¢ jsou geny pritomny? Pro¢ jsou sekvencné konzervovany?

+ Organismy vykazuji zfejmé velkou redundanci signalnich drah
— robustnost vii¢i mutacim, vétsi potencial pro evoluci

« Potfebnost genti se projevuje az pod selekénim tlakem

o I ztrata gend je evolucni
mechanismus, ktery byl
podhodnocovany




Mechanismus vzniku novych genii a
zkoumani jejich evoluce na urovni
jednotlivych druhi je nejaktualnéjsi
téma genomiky



Za okamzik PRODUKCE DREVA
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