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O Smieciach

wZapadta grobowa cisza”. Tak Barbara McClintock
wspominata reakcje publicznosei, gdy w 1951 roku po raz
pierwszy publicznie przedstawita rewolucyjne odkrycie
wskaczacych genow”. Wowcezas malo kto $miat wierzyé, ze
kawaltki chromosoméw moga sobie ot tak, przemieszczaé sig
z miejsca na miejsce.

Potowa naszego DNA sklada si¢ z réznego rodzaju
selementéw ruchomych”, a u niektérych roslin stanowia

one 90% ich DNA. Sa to sekwencje, ktére potrafia poruszaé
si¢ w obrebie genomu: wycinaé lub kopiowad si¢ i wstawiaé
w inny obszar DNA. Przez wiele lat uwazano, ze to tylko
genomowe Smieci, ktérych jedyna funkcja jest powielanie sig.
Dzi§ wiadomo, ze pelnia wazna role w ewolucji, wplywajac
na sckwencje kodujace biatek i regulujace dzialanie genéw.

Transpozony L1 (od .transpozycji” — zmiany polozenia

w genomie; termin wymyslony przez McClintock) sa
najbardziej aktywnymi sekwencjami ruchomymi genomu
czlowieka. Stanowia okolo 6% naszego genomu, a sposrod
pot miliona kopii okolo 50 weiaz jest aktywnych (tzn.
wykrywa si¢ ich .ruchy” w DNA wsp6lczesnych ludzi).

Sa tzw. retrotranspozonami, poniewaz mechanizm ich
powielania jest nieco podobny do retrowirusowego i obejmuje
etapy: przepisania (transkrypcji) transpozonowego DNA

na RNA, przepisania RNA na DNA (czyli odwrotna
transkrypcje) i wstawienie tego DNA w nowe miejsce
(powiclaja si¢ na zasadzie ,kopiuj i wklej”). L1 sa
samowystarczalne, koduja bowiem biatka, ktore umozliwiaja
transpozycje.

Transpozony Ac/Ds, ktére odkryta McClintock badajac
kukurydze, sa transpozonami DNA, i przemieszczaja si¢
wedlig mechanizmu ,wytnij i wklej” (specjalne biatka,
kodowane przez transpozon, wycinaja go z pierwotnej
lokalizacji i wklejaja w inne miejsce). Podobne do nich
sekwencje wystepuja takze w genomie wspolezesnych ludzi;
nie sa aktywne i jest ich duzo mniej niz retrotranspozonéw.

McClintock udato si¢ dostrzec taka transpozycje dzieki
obserwacji preparatéw mikroskopowych chromosoméw
kukurydzy. Wybarwiala je w sposéb umozliwiajacy doktadne
rozroznienie poszczegblnych odcinkéw chromosomoéw.
Wycigcie transpozonu powodowalo, po pierwsze, zaburzenie
ksztaltu chromosomu, a po drugie, zmiane wzoru jego
barwienia. Brakujacy fragment pojawial si¢ za to gdzie
indziej na chromosomie, znéw powodujac jego odksztalcenie
i zmianeg barwienia.

Dzi$ transpozony wykrywa si¢ technika PCR i dzigki
znajomosci sekwencji genomow. Zajscie transpozycji
w przypadku ,wytnij i wklej” potwierdza si¢ poréwnujac
sekwencje rodzicéw i dzieci (jesli transpozycja zaszta

w komérkach plciowych rodzicéw) lub réznych tkanek (jesli
zaszta w komérkach somatycznych organizmu); transpozony
DNA zwykle przesuwaja si¢ o niewielka odlegtosé od
poprzedniej pozycji. Transpozycja ,kopiuj i wklej” jest
trudniejsza do wykrycia, o ile nie dysponujemy calymi
genomami do poréwnania. Chyba, ze zaszta w obrebie
jakiego$ genu.

Transpozony Ac/Ds obserwowane przez McClintock
poruszaly sie¢ po chromosomie 9, ktory zawiera wiele
genow kodujacych biatka biorace udzial w wytwarzaniu
barwnikéw lisci i kolb kukurydzy. Wstawienie jakiejkolwick
sekwencji w obrebie genu prawie zawsze powoduje

jego uszkodzenie, co w tym przypadku powodowato
odmienne ubarwienie roslin. McClintock do swoich badan
wybierata te o charakterystycznych plamach na lisciach czy
roznokolorowych ziarnach w kolbie.

Dzis znanych jest 35 przypadkéw ludzkich chordb,
wywolanych transpozycja réznego rodzaju sekwencji
ruchomych. Transpozycje powoduja m.in. niektére przypadki
hemofilii, dystrofii mi¢$niowej czy raka jelita grubego.

Ale nie wszystkie skutki aktywnosci transpozonow sa
szkodliwe.

Zmane sa przypadki, gdy wstawienie transpozonu w obrebie
genu spowodowato powstanie nowego, funkcjonalnego
biatka. Czasem fragmenty transpozonéw staja sie czesciami
normalnych genéw albo sekwencji regulujacych ich dziatanie.
Najbardziej niezwyktym przyktadem pomocy ze strony
transpozonow sg geny przeciwcial. Za ogromne zréznicowanie
tych bialek produkowanych przez organizm czltowieka
(potrafimy wytworzy¢ przeciwciala przeciwko praktycznie
dowolnemu antygenowi) odpowiadaja enzymy, ktore
kodowane sa przez geny funkcjonalnie i strukturalnie
przypominajace transpozony DNA.

Obecno$é tak wielu podobnych sekwencji w genomie bardzo
sprzyja rekombinacji — wymianie podobnych fragmentéw
chromosomoéw podczas podziatu komorki. Rekombinacja
jest waznym zrédtem zréznicowania organizméw, ktére jest
niezbedne do dziatania doboru naturalnego.

Na zakonczenie wypada jeszcze wspomnieé o Alu,
transpozonie, ktéry odniést najwiekszy ewolucyjny sukces
sposrod wszystkich sekwencji ruchomych. Jest to tym
bardziej niezwykte, ze ten 300-nukleotydowy fragment DNA
niczego nie koduje i pojawil si¢ w ewolucji bardzo p6zno —
maja go tylko ssaki. Mimo tego stanowi w sile 1100000 kopii
blisko 10% naszego genomu! Alu jest ,pasozytem pasozytéw”
— powiela si¢ wykorzystujac retrotranspozony L1. Ogromna
wigkszos¢ znanych przypadkéw pozytywnego i negatywnego
wplywu transpozonéw na genomy dotyczy wtasnie Alu.

To gtéwnie dzigki nim zaczeto mysleé¢ o transpozonach nie
jak o ,samolubnych $mieciach”, ale jak o ,magazynie czesci
zamiennych”, ktore organizmy moga wykorzystywaé¢ na wiele
sposobéw w procesie ewolucji.
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