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CHROMOSOMÁLNÍ 
DISTRIBUCE TRANSPOSONŮ 



- výskyt na všech chromozomech (hybridizace in situ) 

- místa s vyšší koncentrací retroelementů i bez retroelementů 

- retroelementy v heterochromatinu i euchromatinu, hřbitovy RE  

- sex chromozomy - akumulace na chromozomu Y: 

  u D. miranda, Cannabis sativa, Marchantia polymorpha, Silene latifolia  

Chromozomální distribuce retroelementů 

S. latifolia 

X 

Y 

S. latifolia Marchantia 
polymorpha 

Y 

Selekce nebo cílené včleňování? 



Inzerční specificita a inzerce retroelementů 
do heterochromatinu 

- inzerce není náhodná (retroviry) 
- role INT – chromodomain/targeting domain (TD) 
- interakce s proteiny chromatinu 
- inženýrství (nové specifity), genová terapie 
- „local hopping“ DNA TE 

(Voytas lab) 

integráza 

heterochromatin 

Inzerce retroelementů do již existujících 
retroelementů 

Ale! Selekce odstraňuje TEs v blízkosti genů, 
což nás může vést k falešnému přesvědčení 
o inzerční specificitě. 



Funkce transpozonů 
(v genomu) 



B 

A 

C 

Transposon 

Gen X 

Nefunkční protein 

Transkripce v jiném 
typu buněk 

Bez efektu 

Jaké jsou důsledky inzerční aktivity transpozonů?         

A B C 

Genetické choroby 
Rakovina 



Jak transpozony mění genom 

Inzerční mutageneze 

Chimerická mRNA 

Antisense RNA Rekombinační přestavby 

Umlčení způsobené metylací 

Bestor 2003, TIG 



Transposony a lidské nemoci 

- využití v diagnostice a terapii 

většina lidského genomu 
je transkribována 

 
 
 

hypometylace Alu/LINE elementů 
(TE+epigenetický kód) 

 
 
 

zvýšení „Aluomu/LINEomu“ 
nádorových buňkách  

 
 

inzerce do tumorsupresorových genů 
+ rekombinační přestavby genomu 

 
 

stárnutí a rakovina 

- vazebné místo p53 je odvozené z TE  

Kejnovský 
Vesmír 2013/4 



Obranné mechanizmy eukaryot 



Transcriptional gene 
silencing (TGS) 

Post-transcriptional 
gene silencing (PTGS) 

Transcriptional gene 
silencing (TGS) 

Regulace transpozonů u eukaryot 
Epigenetické mechanizmy 

small RNA 
 
Argonaut 



de novo metylázy 
udržovací metylázy 

demetylázy 

Metylace DNA 
reverzibilní biologický signál 

Zapnuto Vypnuto 



Metylace DNA 

CG 
Symetrická 
metylace 

Rostliny Živočichové 

CG      
 
CHG    
 
CHH 

Asymetrická 
metylace 

X 

Obnova po každé 
replikaci 

de-novo 
RdDM (RNA-
directed DNA 
methylation) 

Bakterie         X 

A 

→ Složitější epigenetické regulační mechanismy u rostlin  

H = A, T or C 



Metylace TE u živočichů a rostlin 

Živočichové (CG) 

CG 
CHG 
CHH 

TE 

TE 

TE 

TE TE ostrov 

TE ostrov Gen 

Gen 

Rostliny (CG, CHG, CHH) 

nový TE 

nový TE 

CG + CHG = udržovací metylace již zametylovaných oblastí  
CHH = de novo metylace hranic genů/TE, nových inzercí TE 



Somatické buňky 
 

Reprodukční buňky 

TE převážně umlčené, nízká 
transkripční aktivita 

Epigenetické reprogramování 
genomu → TE jsou aktivní 

Kdy a kde jsou transpozony aktivní ? 



Epigenetické reprogramování u savců 



piRNA  

piRNA cluster 

AAAA 

TE 

PGC, follicle cells, nurse cells 

Epigenetické reprogramování u savců 



Epigenetically activated 
miRNAs (Creasey et al., 
2014) 
 
tRNA derived siRNAs 
(Martínez et al., 2017) 

Rostliny: Podpůrné buňky gamet zdroj regulačních  
           sRNA 



TRANSPOSONY UŽITEČNÉ 
PRO HOSTITELE?  

 
DOMESTIKACE 
TRANSPOSONŮ 



Vliv TE na fenotyp Nature 2006 

Tanaka 2008, Plant J Xiao 2008, Science 

Nature 1980 

Nature 1980 



Transpozony – parazité nebo pomocníci? 
Francis Crick:  Transpozony = Junk DNA, parazitic DNA, selfish DNA (1980).  
Existence transpozonů v genomech nevyžaduje jiné vysvětlení než jejich sobeckou replikaci! 

Negativní vliv transposonů na hostitele  
- vyplývá z povahy RE (sobecká a parazitická DNA) 
- choroby 
- mutabilita – stochastické „mutageny“ 

Obranné mechanizmy hostitele 
- Metylace DNA 
- RNA interference 



Barva hroznů vína je způsobena transposony 

- Gret1 retrotransposon v promotoru genu 
VvmybA1 (inzerce a excize) 

This et al 2007, TAG 



Barva myší a epigenetický stav transposonů 

Slotkin 2007, NatRevGenet - IAP transposon v promotoru -> exprese Agouti -> žlutá myš 
- metylace IAP -> žádná exprese -> hnědá myš 
- mezistavy (epigenetický stav, PEV) 

Whitelaw and Martin 2001, NatureGenet 



Bhattacharyya et al 1990, Cell 

Zvrásnění semen hrachu jsou způsobeno transposony 

r (rugosus) lokus: 
rr – zvrásněné semeno 
RR, Rr – kulaté semeno 

- Ac/Ds DNA transposon 



Huang et al 2010, Cell 

Transposony stojí v pozadí variability lidské populace 



ATC 
CTAGT 

HEL RPA 
16-20b 

~11b 

Journey of Helitrons (non-autonomous) through maize genome and capturing genes: 

Helitrony putují po genomu a sbírají geny 



Mnohonásobný vznik transkripčních faktorů začleněním Mnohonásobný vznik transkripčních faktorů začleněním 
transpozázytranspozázy  u obratlovců u obratlovců ––  vznik regulačních sítívznik regulačních sítí  

Cosby et al., 2021 



Cosby et al., 2021 

Mnohonásobný vznik transkripčních faktorů začleněním Mnohonásobný vznik transkripčních faktorů začleněním 
transpozázytranspozázy  u obratlovců u obratlovců ––  vznik regulačních sítívznik regulačních sítí  



Domestikace 
transpozáz 

Všechny nástroje přirozeného genetického 
inženýrství jsou získány od Transpozonů. 





Jak vzniká kompenzace dávky genů na neo-X drosofily? 
Neo-X chromozom u Drosophila miranda starý 1,5 milionu let právě prochází evolucí kompenzace 
dávky genů. 
1) Helitron ISX nese funkční ale neoptimální motiv, který je rozpoznáván MSL. 
2) Helitron ISX (mobilní element) se včleňuje na různá místa chromozomu neo-X. 
3) V jednom z inzertovaných ISX došlo k výhodné mutaci – vznikl optimální motiv pro vazbu MSL. 
4) Nealelická genová konverze nyní homogenizuje jednotlivé inzerce ISX a přenáší tak výhodnou 

mutaci na další ISX včleněné do neo-X.  
5) Selekce upřednostňuje jedince s co největším počtem těchto výhodných mutací. 

 

MSL = male specific lethal 
complex. Rozpoznává GC 
bohatý motiv na X a řídí 
zdvojnásobení transkripce 
X genů u samců. 



Retrogen způsobil krátkonohost u psů 

- chondrodysplasie (krátkonohost) 

DNA 

mRNA 

gen fgf4 retrogen fgf4 

hnRNA 

LINE 

Science 325, 995 (2009) 

jediná evoluční událost 
 
 

změna fenotypu 



• Lidský genom obsahuje ~ 8000 retrokopií genů (Navarro, Galante, GBE, 2015) 

 

• Segmentální duplikace zodpovídají za více než 90 % genetické variability 

mezi lidskými populacemi (Sudmant et al., Science, 2015) 

 



Aktivace transposonů stresem je běžná u rostlin 

Sucho, UV záření, poškození, kultivace in vitro, … 
2 hypotézy proč stres aktivuje TEs  
(oslabený hostitel x variabilita a adaptace) 

TE + epigenetický kód 

Stres 
 

aktivace TE 
 

 rozkolísání genomu 
 

 adaptace 

stres 

aktivace TEs 

dlouhodobá 
odezva 

aktivace 
obranných genů 

krátkodobá 
odezva 

TE zajišťují dlouhodobou 
odezvu na stresové 
podmínky formou změn 
epigenetické regulace 
nebo genetické 
informace.  



Kim et al., 2004 

Explozivní amplifikace transpozonů doprovází velké 
evoluční události (speciaci) 

Teorie přerušovaných rovnováh 
(N. Eldredge, S. J. Gould) 

Zamrzlá evoluce – střídání 
plastických a „zamrzlých“ fází   

(J. Flegr) 
 

Endogenní retroviry 



Transpozony – parazité nebo pomocníci? 

Transpozony mohou být „domestikovány“ 
- telomeráza 
- telomery drozofily – Het-A, TART 
- centromery – CENP-B z DNA transposonů 
- imunitní systém – V(D)J rekombinace 
- syncytin v placentě (retrovirální env) 

Transpozony „přebudovávají“ genom  
- přestavby genomu, rekombinace 
- duplikace, rodiny, vznik nových genů (Setmar) 
- role v segregaci chromosomů, izolace, speciace 
- reparace zlomů v DNA 
- inaktivace chromosomu X 
- tvorba nových regulačních sítí 

Transpozony jsou extrémně důležitou evoluční silou! 

Francis Crick:  Transpozony = Junk DNA, parazitic DNA, selfish DNA (1980).  
Existence transpozonů v genomech nevyžaduje jiné vysvětlení než jejich sobeckou replikaci! 

parazité x významný činitel v evoluci? 

Negativní vliv transposonů na hostitele  
- vyplývá z povahy RE (sobecká a parazitická DNA) 
- choroby 
- mutabilita – stochastické „mutageny“ 

Obranné mechanizmy hostitele 
- Metylace DNA 
- RNA interference 

Mechanizmy transposonu minimalizující jejich vliv na hostitele 
- včleňování do heterochromatinu 
- odstraňování elementů rekombinací 

V průběhu evoluce 
dochází ke koadaptaci 

transposonů a 
hostitele  



 Proč trpí eukaryota transpozony ve svých genomech? 

Nekonvenční:  
Epigenet. mech. vznikly z obranných systémů prokaryot pro regulaci homologní 
rekombinace (umlčená DNA je inertní vůči rekombinaci), kvůli snížení HGT. 
Teprve poté byly exaptovány pro umlčení TE. 
Epigenet. mech. se staly předpokladem množení transpozonů v genomech.  
 
Epigenetika + transpozony zvýšily evoluční potenciál organizmů a mohly vzniknout 
složité mnohobuněčné životní formy. 

Konvenční výklad:  
1) Nejprve byly genomy osídleny transpozony. 
2) Epigenetické mechanizmy se vyvinuly na obranu proti transpozonům. 
(Francis Crick – parazitické sekvence) 

Prokaryota: 

- malé genomy efektivně využité operony 

- malé množství transpozonů 

- Obranné mechanizmy založené na rozlišení vlastní od cizorodé DNA 
(ta je degradována) 

- Homologní rekombinace neumožňuje duplikace genomu 

Eukaryota: 

- velké genomy plné repeticí 

- obrovské počty transpozonů 

- složité epigenetické regulační mechanizmy cílící 
na umlčení cizorodé DNA  

- Všudypřítomnost duplikované DNA 

vs. 

(Nina Fedoroff, 2012, Science 338:758-767) 
 



„Bez transposonů bychom zde nebyli a živý svět by pravděpodobně 
vypadal velmi odlišně.“       Susan Wessler 

„Retrotransposony nemohou být zcela sobecké, protože hostitelský genom i 
vědci je využívají ke svému vlastnímu prospěchu.“ :-)                                           
                                                                            Jeffrey Bennetzen 

Kejnovský 
Vesmír 2009/9 



Role mobilních elementů v evoluci 
buněčných organizmů 
(Závody ve zbrojení) 



Mobilní elementy u bakterií v širším slova smyslu 



Restrikčně modifikační obranné systémy 
prokaryot (R-M system) 

Koexprese Restrikční endonukleázy a Metyltransferázy ve 
společném operonu (obdoba Toxin-antitoxin modulů) 
REase -> štěpení nemodifikované gDNA 
MTase -> metylace DNA 

MTase je méně stabilní než REase -> degradace gDNA po ztrátě 
operonu   

Rozlišení vlastní a cizorodé DNA! 
 
R-M systémy se šíří HGT, vektorem bývají plazmidy, obvykle 
následuje trvalé začlenění do gDNA 

R-M systémy fungují jako obranný mechanismus proti 
cizorodé DNA (plazmidy, viry, transpozony,…), ale 
zároveň jsou sobecké, protože vytváří závislost 
hostitele na sobě samých.  



CRISPR/Cas systémy – mnoho variant 

Clustered Regularly Interspaced Short Palindromic Repeats 

Domestikace caspozázy -> 
adaptační modul CRISPR/Cas 
 
 
 
Mnoho fágů a transpozonů nese 
CRISPR modul nebo celý 
CRISPR/Cas se sekvencemi jiných 
virů (=obrana vlastního hostitele).  



Obranné systémy jsou potenciálně 
škodlivé (autoimunita) a v nepřítomnosti 
parazitů je selekce odstraní. 
 
Obranné systémy se proto šíří 
prostřednictvím HGT (plazmidy, fágy,…) = 
ME ve funkci obranných systémů. 
 
Mobilní elementy používají komponenty 
obranných systémů jako zbraně proti 
hostiteli nebo jiným parazitům 
(vytvoření závislosti). 
 
Ke vzniku nových obranných systémů 
jsou často využity komponenty ME. 
 
= koevoluce ME a obranných 
mechanizmů, opakované exaptace 
komponentů (nájemní zabijáci).  

Obranné systémy jsou mobilní 



R-M systémy mohou zapříčinit vznik 
nových bakteriálních kmenů 

Většina bakterií obsahuje jednotky až několik 
desítek různých R-M systémů najednou. 
 
Ziskem nového R-M systému bakterie 
pozbývá schopnost „komunikovat“ pomocí 
HGT s ostatními bakteriemi svého kmene 
(kvůli absenci specifických modifikací gDNA 
degraduje transferovanou DNA) -> genetická 
diverzifikace. 



Potenciální role R-M systému 
a fágů v přechodu od RNA k 
DNA genomům 

A) Protobuňka s RNA genomem je 
parazitována RNA fágem. Obrana buňky 
vznikem REasy a MTasy (první R-M). 

B) Virus se adaptuje přechodem na U-DNA. 
Buňka převezme DNAP pro tvorbu U-DNA 
od fága a poté v rámci obrany přejde na 
DNA s Tymidinem a změnou R-M syst. 

C) Virus se adaptuje přechodem na T-DNA. 
Obrana buňky vznikem moderního R-M 
systému (REase + Metyltransferase) 

D) Virus se adaptuje modifikací DNA. Závody 
ve zbrojení mezi buňkou a virem ve 
využívání různých R-M systémů. 

        
  

DNAP Gen 
pro U-DNA 

DNAP 

DNAP = DNA polymerase/replicase 



Role parazitů v evoluci genomů 
„major evolutionary transitions“ Maynard Smith 

Přechod  od k Příspěvek mobilních elementů 

1 Malé virům 
podobné 
replikátory 

Protobuňka První replikátory podobné virům, + podvodníci – parazité hned na úsvitu -> 
Kompartmentalizace pod tlakem parazitů 

2 Protobuňka Prokaryotická 
buňka 

Závody ve zbrojení -> vznik R-M systémů -> přechod k DNA genomu 
Separace templátů a katalyzátorů (vznik translace) 
Velké genomy pro zajištění kooperace genů 

3 Prokaryotická 
buňka 

Eukaryotická 
buňka 

Vznik intronů II z Mobilních elementů -> toxické mRNA -> oddělení transkripce a 
translace jadernou membránou, spliceosom, NMD 
Linearizace genomu (obrana proti letálním následkům rekombinace intronů), 
exaptace Group II RT pro telomerázu 
Meiotické geny (od archeálních plazmidů, které byly bez HGT pod silnou selekcí na 
účinnost svého replikačního aparátu) 
Epigenetické systémy pro modifikaci DNA z R-M systémů (rekombinace, duplikace) 

4 Jednobuněční Mnohobuněční Programovaná buněčná smrt infikovaných buněk jako altruistická odpověď na 
genetické parazity (u všech buněčných organismů), z TA systémů plazmidů 



• Mít transpozony je evoluční adaptace, která zvyšuje evoluční potenciál.  

• Všechny organismy, které se zbavily TE, nakonec vymřely (třídění z hlediska stability 
– J. Flegr, J. Toman) 


