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A foldi élet torzstaja

@ Az ¢lovilag rendszerezesének a foldi élet torzsfajan, vagyis
az egyes fajok ¢s taxonok leszarmazasi viszonyain kell
alapulnia.

@ A torzsfaszerkesztés nem egyszerl feladat, mert multbéli
folyamatokat kell rekonstrualni mai ismereteink alapjan.

¢ Ma mar meglehetdsen kozel vagyunk az ¢ldvilag
torzsfajanak megalkotasahoz és a hozza 1igazodo
rendszertan kidolgozasahoz.
® asejtbioldgia és a molekularis genetika rengeteg adatot szolgaltat
¢ fejlett matematikai modszerek €s informatikai berendezések allnak
rendelkezeésiinkre
@ A legfrissebb eredmények azt sugalljak hogy korabbi
rendszertani 1smereteinket feliil kell vizsgalnunk, €s egyes
beidegzodésektdl veglegesen meg kell szabadulnunk.

© Podani Janos



A molekularis filogenetikai modszerek altal
nem megfeleloen kezelt jelenségeknek

¢ A problémak nagy részeének oka:
a modszerek tobbsege csak az egyszerli pontmutaciot
hasznalja fel a leszarmazas megallapitasara.

Ezeknel nem tudhatjuk, hogy melyek az 6s1 €és melyek a
leszarmaztatott jellegek. Cobn. a WECEREEE N

= i ¥ Home s MEGTATATACSTITAARC AR

@ nem megfelelden kezelt jelenségeknek: vl . oE
- ; el Gorill DGGEEACATAGIITAAAC-2A

nukleotidok paralel, konvergens és back muticigja Eona_r gesrasazastozasac-as

Fong_a B6GTAAATAGTTTAAAC AR
Hylo 1 TESTAAGTASTTTAASCTAR

mutaciok telitodése a variabilis site-okon ST ey e s 20

szekvencia pozicionként/szakaszonként €s leszarmazasi
vonalanként valtozo szubsztiticios rata

az egyes szekvencia poziciok egymastol nem fiiggetlen
szubsztitacioja

molekularis szintli funkcionalis kényszerek: pl. a nukleotidok
mutacigjat illetéen (C spontan deaminalédas — U enzimatikus
javitas — T), stb...



A nukleotid szubsztituciok tipusai
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Box 2 | Methods of phylogenomic inference

Organisms

Large-scale sequencing

Sequence-based methods

Genomic data

Homology assessment

Homology/orthology
assessment

Orthologous genes

Alignment

Methods based on whole-genome features

'

|
|
|
|
Genel || Gene 2| |Gene 3| (Gene 4 :
|
/ \ | Methods based Methods based
Supermatrix Supertree : 0N gene order on gene content
Genel| Gene 2|Gene 3|Gene 4 Genel | | Gene 2| [Gene 3| |Gene 4 |, v
|
| v ! | : Methods based on
|:||_:_ | DNA-string comparisons

3 C&E 7
\ N / I
|
|
|
|
% :

Rare genomic changes : Rare genomic changes

Indels and signatures ! Gene fissions and fusions

INtron positions | LINE and SINE integrations
Delsuc F, Brinkmann H & Philippe H (2005) Phylogenomics and the reconstruction of the tree of life. 5
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Ritkan elofordulo valtozasok a genomban
(rare genomic changes, RGCs)

Rokas, A. & Holland, P. W. H. (2000). Rare genomic changes as a tool for
phylogenetics. Trends in Ecology & Evolution, 15(11), 454-459.

REVIEWS

Rare genomic changes as a tool for
phylogenetics

Antonis Rokas and Peter W.H. Holland

n recent years, considerable DNA sequence data have offered emerged is that RGCs are often
Iprogress has been made in the valuable insights into the evolutionarily conserved and

field of molecular phylogen- relationships between living phylogenetically informative. We
etics. A significant driving force organisms. However, most believe the time has come
has been the increasing technical phylogenetic analyses of DNA to turn the question around: what
ease of DNA sequencing, which has sequences rely primarily on single can RGCs tell us about phy-
led to the dominance of primary nucleotide substitutions, which might logenies themselves?
sequence data as indicators of the not be perfect phylogenetic markers. RGCs provide an independent
historical relationships between Rare genomic changes (RGCs), such source of phylogenetic infor-
taxa. Important advances have as intron indels, retroposon mation, largely immune from
also occurred in the compu- integrations, signature sequences, some of the problems that affect
tational analysis of DNA sequence mitochondrial and chloroplast gene primary sequence data. A major
data!, such as improved methods order changes, gene duplications and difficulty with this approach is

for modelling patterns of genetic code changes, provide a suite the identification of these rare




Az RGC-k, mint ,,hennigi” markerek

Willi Hennig, a kladisztikai modszertan atyja
@ Ramutatott, hogy csak a k6zos leszarmaztatott
tulajdonsagok (szlinapomorfiak) hasznalhatoak a
koz0s eredet bizonyitasara.
A sziinapomorfiadk feltérképezése a kladisztikai
torzsfa-rekonstrukcio 1ényege.
@ A kladisztikai analizis {0 gatja a homoplazidk megjelenése.
Azon a karakterek, melyek egy ritka evolicids esemény réven jottek
létre sokkal kevésbe vannak homoplaziaval sujtva.
¢ Annak ellenére, hogy az RGC-k elofordulasanak gyakorisagara
csak becslésekkel rendelkeziink, megallapithatjuk, hogy a
nagyaranyu genomi valtozasok meglehetOsen ritka evolucios
esemeények, és mint ilyen csak szorvanyosan €rinti Oket a
konvergens evolucio.
A ritka genomi valtozasok jo karakterek lehetnek a k6zos eredetet
tisztazasa soran.




1. Intronok keletkezése / beépiulése (inzercio) ...

intron X

!

exon 1 |intron 1| exon 2 |intron 2 | exon 3

exon 1 |intron 1 |e. 2ajintron Xle. 2b| intron 2 | exon 3

... €s Kkiesese (delécio)

exonl |In 1| exon2 intron 2| exon 3

exon 1 és 2 intron 2| exon 3




A ,halak” torzsfaja intron izerciok és deléciok alapjan

Venkatesh, B., Ning, Y. & Brenner, S. (1999). Late changes in spliceosomal
introns define clades in vertebrate evolution. PNAS, 96(18), 10267-10271.

@ 5 génben™® 7 olyan intront észleltek a japan gombhalban (fugu,
Takifugu rubripes, Teleostei), melynek nem talaltak meg a homologjait
emlOsokben.

® * novekedesi hormon 4a intron, Mhc Il B-lanc 2a intron, mixed
lineage leukemia 25a intron, dystrophin 6a ¢€s 10a intron, RAGI a
¢s b intron

@ (st tipust gerincharos/gerinces fajok (landzsahalak, rajak, dsi emlos
fajok) rodopszin génjeben pedig negy olyan intront talaltak, melyek a
gombhalbol hianyoztak.

@ Ennek a tizenegy intronnak az esetleges jelenlétét vagy hianyat
szamos uszosugaras halban (Actinopterygii) megvizsgaltak, hogy az
evolucios viszonyaikat tisztazzak.

Az intronok koziil csak egynel talaltak homoplaziara utalo jeleket.

@ Tisztazodott a zomancos halak (bichir, Polypterus) bazalis helye a
torzsfan, annak ellenére, hogy az eddigi molekularis filogenetikai
vizsgalatok nem tudtak sokat mondani a csoport leszarmazasat 10
illetoen.




Sydney Brenner H. Robert Horvitz John E. Sulsto

The Nobel Prize in Physiology or Medicine 2002 was awarded jointly to Sydney
Brenner, H. Robert Horvitz and John E. Sulston "for their discoveries concerning
'genetic regulation of organ development and programmed cell death™.
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A ,halak” torzsfaja intron izerciok és deléciok alapjan

Class Chondrichthyes Subclass Elasmobranchii Shark/Torpedo californiensis

ECI&ES Sarcopterygii  Subclass Tetrapoda Mammals
Class Actinopterygii

Subclass Chondrostei  Order Polypteriformes Polypterus sp

Order Acipenseriformes Acipenser sp

Subclass Neopieggii

rder Semionotiformes Lepisosteus osseus

Order Amiiformes Amia calva
Division Teleostei
—Subdivision Osteoglossomorpha
Order Osteoglossiformes
Family Osteoglossidae Osteoglossum sp
Family Pantodontidae  Pantodon buchholzi
o Family Notopteridae  Notopterus notopterus
—Subdivision Elopomorpha Anguilla sp
— Subdivision Clupeomorpha Chirocentrus sp
—Subdivision Euteleostei

—Superorder Ostariophysi
~Order Gonorhynchiformes Chanos chanos
—~Order Cypriniformes Carps
Danio rerio
Barbus tetrazona
~Order Siluriformes Ictalurus punctatus
Liposaurus pardalis
—Order Gymnotiformes Apteronotus sp

| p—Superorder Protacanthopterygii

L-Dr-::ler Esociformes Esox lucius

=0Order Osmeriformes
?_I::;amily Osmeridae Plecoglossus altivelis
amily Galaxiidae Galaxis maculatus

N RS
FELE S e S
Lo Efe @
G OHEEE ) HE) [
=l - 1=1=-1=-|-1|+1|+
-1 - - | - -+ -
N I - =+ 1 -
- = - - - + + -
= + + -
- + | +
L] e
- - =1=1=1+1+
- - - + + -
G () ()

(-) (+){(+)
=l =111+ ]+
(-)

+ =] -1-1-}+ ]|+
+| -1+ |-|- +
+| =1+ |- |=*

zomancos halak
tokhalak

kajmanhal
iszaphal

csontosnyelviek
pillangoéhal

angolna
térésszarnyuhal

tejhal
pontyfélék
zebradanio
diszmarna
pettyes harcsa
vértesharcsa
késhal

csuka

édeshal
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A ,halak” torzsfaja intron izerciok és deléciok alapjan

dobozok:
1:thodopsin;
2:RAG1b; 3:RAGIla;
4:Ghada; 5:Ml125a;
6:Dyst10a; 7:Dyst6a;
8:Mhc2a

nasssann
Chondrichthyes porcos hala
{Cartilaginous fishes)

AR A
Sarcopterygii tiidds és
(Tetiapeds) bolytostszos halal

AR
Polypleriformes
Bichir)
CRECCTT]

Acipenseriformes  tolalakiak ——
{Sturgecns)

Actinoptenygii
{Ray-finned fishes) s"'z," "':.'f" L1 .
Chondrostei Can owemes - kajmanhalak
o N CEECEEEEL]
eopterygi iifarmes :
i iszaphalak i

[EGEEEEER] =
Teleostel valodi

///

csontoshalak e —

@




A halak torzsfaja intron izerciok és deléciok alapjan

dobozok: 1:rthodopsin; 2:RAG1b; 3:RAGla; 4:Ghada; 5:Ml125a; 6:Dystl10a; 7:Dyst6a; 8:Mhc2a

B Esociformes csuka alkatuak

Salmoniformes  lazac alkatoak =%

valodi

csontoshalak viaszlazac
Osmeridae falék

Teleostel
[-]2]3]4]s5]6]- |-

9 Galaxiidae
Euteleostei .
ErElEERE] pl gyikhal

Protacanthopterygil @ Cyclosquamata  fglék

Lampridiomorpha
[-]2[3]a]5|6|7[8]
: . pl: tokehal
Neoteleostel Paracanthopterygii P

EEEEEEE tuskes

Acanthopterygii  Uszojiak




2. Retro(transz)pozonok beépiilése

¢ (lyan transzpozabilis (mobil genetikai) elemek, melyek
RNS-re val¢ atirodassal majd reverz transzkripcioval
helyezodnek at (€s sokszorozodnak) a genomban.

® LINE (long interspersed element), hossziu kozbeszurt elem: olyan
retropozon osztaly, melynek tagjai képesek dnmagukat athelyezni.

® SINE (short interspersed element), rovid kozbeszuart elem: a
retropozonok olyan kiilonleges osztalya, melynek tagjai
clvesztettek azt a képessegiiket, hogy onmagukat athelyezzéek, az
athelyezddeshez a LINE osztaly tagjait hasznaljak.

B>



SINE retropozon inzerciok

8 A SINE elemek:
kiilonosen jo0l hasznalhatok a filogenetikai elemzésekhez,
mert a beépiilésiik majdnem teljesen random ¢€s irreverzibilis
adott helyen k6zos jelenlét: sziinapomorf bélyeg;
hiany: pleziomorf
a legtobb eukaridta genomban eleg elterjedtek
jelenletiik vagy hjépyuk az inzerciok helye kozotti szakaszok
8 A SINE elemek hasznalatanak ellenzoi azzal érvelnek,
hogy az inzerciojuk nem egymastol fiiggetleniil tortenik
(egyszerre szamos SINE elem szokott beépiilni kiilonb6z6

helyekre), de a fiiggetlenség hianya valoszintileg az 6sszes
vizsgalhato karakterre ervényes.

16



SINE retropozon inzerciok

@ A SINE elemek szamos meggy0z0 €rvet szolgaltattak amellett,
hogy a balnak és a vizilovak kozeli rokonok.

an ancestor of cetartiodactyls

_{_ S

an ancestor of pigs, ruminants, hippos and whales SINE Whales
/ \ insertions

pigs an ancestor of ruminants, hippos and whales

Other
Artiodactyla

beaked whales
( other whales are unknown )

Hippos

deers, giraffes, sheeps, and hippos ORokas A Lo

: ARE cows
artiodactyla repetitive element SINE
: ARE 2

- BovB LINE Nikaido, M. et al. (1999) Phylogenetic relationships among cetartiodactyls
based on insertions of short and long interpersed elements: hippopotamuses

: LINE 1 are the closest extant relatives of whales. PNAS. 96, 10261-10266

4573



A LINE-1 retropozon masolodasa

export of the RNA
________ M\yl&l\iE -1-RNA
% // transcription translation \\
\”

reverse transcription
}{ﬁ at the site of integration //

——
-'-'——-——_-—_—--""

import of the RNA-protein complex

© Max Planck Institute cytoplasm




LINE retropozon inzerciok

@ Verneau, O. et al. (1998) Determining and dating recent

rodent speciation events by using L1 (LINE-1)
retrotransposons. PNAS 95, 11284—-11289:

megallapitasara, hanem azok 1dobeli skalazasara 1s
hasznalhatoak.
Az L1 LINE csalad tagjai gyorsan evolvalodnak,
degeneralodnak — mutaciojuk sebessége megegyezik a
neutralis helyekével €¢s mentesek a homoplaziatol
* csak funkcionalisan €p kopiak tudnak ,,szaporodni” a
genomban, ha degradalodnak szabadon halmoz6dnak
benniik a mutaciok — mérhetd a beeptlésiik ota eltelt 1dd
— 0 filogenetikal markerek

19



ok leszarmazasa LINE-1
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Niviventer fulvenscens
Berylmys bowersi
Sundamys muelleri
Rattus fuscipes
Bandicota bengalensis
Rattus satarae

Rattus cft moluccarius
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Rattus exulans

/
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16kban: 1.1
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4

G 43,

— Rattus argentiventer

Rafttus sensu stricto

oS ra

4

neutralis szubsztituci

ﬂo Rattus raftus
o Rattus baluensis
— Rattus tiomanicus

a8 45747

— Rattus losea

[V = Rattus sikkimensis
— Rattus tanezumi
— Rattus flavipectus
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3. Jelzoszekvenciak jelenléte

@ A jelzdszekvencidk (signature sequences) feherje- vagy
RNS gének, melyekben kozos konzervativ inzerciok vagy
deléciok talalhatok.

® Az inzercidok-deléciok nem csak egy vagy par nukleotidot
¢rintenek (mint az SNP-k), hanem hosszabb szakaszokat.

® A filogenetikai vizsgalat nem (csak) a szekvenciak hasonldsagan
alapszik, hanem ezen inzerciok-deléciok meglétén vagy hianyan.

21



Jelzoszekvenciak: pl. 1.

Aguinaldo, A. M. A., Turbeville, J. M., Linford, L. S., Rivera, M. C., Garey, J. R., Raff,
R. A. & Lake, J. A. (1997). Evidence for a clade of nematodes, arthropods and other
moulting animals. Nature, 387(6632), 489-493.

@ 18S rRNS gének vizsgalataval kimutattak, hogy az allatok
filogenetikailag 3 nagy csoportra oszthatok:

Deuetostomia: 0jszajuak, ide tartoznak pl: gerincesek,
tiiskésborliek

® Lophotrochozoa: spiralis bordazodasuak (tapogatos-
csillokoszorusok), pl: puhatestiiek, gytrtusférgek
Ecdysozoa: vedld allatok, pl: fonalfergek, izeltlabuak

22



Jelzoszekvenciak, pl.

Ecdysozoa

~
—

Protostomia

Kinorhynch
Priapulid
Nematomorph
Onychophoran
Nematode
Tardigrade
Crustacean
Insect
Myriapod

Chelicerate

Lophotrochozoa

Deuterostomia

Ovesférgek
Farkosférgek
Hurférgek

Karmos féreglabuak
Fonalférgek
Medveallatkak
Rakok

Rovarok

Soklabuak

Csapragosok

Spiralis barazdalodasual
Ujszajuak
23



Cephalochordata

Deuterostomia

Urm hordata

w-r

A

He mnhurdata
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Lophotrochozoa

Zsmorfergek

Nemertini Mollusca

Sipuncula

k- =
s 1 A e

Echiura

Csoves W .
tapogatd

yelesférgek

TapSmg
%‘— % -szak#lasok

I..."-

Brvozoa Annelida

Platyhelminthes

A ‘



Ecdysozoa

Hurférgek

_ Mematomorpha Onychophora : _
Nematoda ; Tardigrada

*'-'.-: el :

R

Arthro

26



4. Génduplikacio

@ A génduplikaciok vizsgalatat kevesebbszer alkalmazzak,
mert ha nem tandem duplikacio torténik nehezen deritheto
fel a duplikatum helye a genomban:

® ha nem talaljak a duplikdtumot, attol meég nem biztos, hogy
nincs
@ A teljes genomszekvenciak egyre szelesebb korti
elérhetosegevel a genduplikaciok filogenetikai céllal
torteno vizsgalatanak jelentosége 1s egyre no

27



Génduplikacio és jelzoszekvenciak, pl.

@ de Rosa, R. et al. (1999) Hox genes in brachiopods
and priapulids and protostome evolution. Nature 399
772776

8 A Hox génszekvencidk altal 1s erOsen tamogatott az
0sszaju gerinctelenek Lophotrochozodkra és
Ecdysozoakra valo elkiilonitese.

Mind a 3 allat kladnal talalhato olyan Hox gén, mely
kizarolag ra jellemzo, vagyis egyedi.

Ezek az egyedi Hox gének génduplikacio Gtjan
keletkeztek, majd fiiggetleniil evolvalodtak tovabb.

>
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Priapulid B o .. [ [2] [2] [2]
Farkosférgek
MNvi-  Nwi- Nvii  MNvi- MNvi-  Nwi- N
lab b Nvi-Hox3 Difd Ser Lox5 Lox2 Lox4 Nvi-Post1 Nwvi-FPost?
Polychaete WM 5 L1 [
Nvi-
Lox7 LoxG Lox20 J_—.rg_fl Lox5 Lox2 Loxd
Leeches [ (] 2] =
Ls Ls
LsHoxT LsHox3 LsHoxd Hox7? Hox& LsHoxS
Nemertean [l 1 [ ] ]
Zsmorfergek Prmx Df  DthoxG Dt DithoxD Dt DihoxC DithoxF
hox5 Pnaox4 hox4d Pnox& hoxE Pnoxr? Prnoxla & b
Flatworms - 1 2] 2] 2]
Pvu- Pvu- Pvu- Pvu- Pwu-
Pyu-t Ixﬂ ﬁg_rl I_-IE._?I HB,’:l Lox2 Laoxd
Gastropod o ¥ia B |
Lan- Lan- Lan- Lan- Lan-
. Lan-iab Lan-Hox3 Ser HB1 LoxS Lox? Loxd Lan-Post] Lan-Post?
Brachiopod [l ] 1 21 ]
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Génduplikacio és jelzoszekvenciak, pl.

@ Kobayashi, M. et al. (1999)
Dicyemids are higher
animals. Nature 401, 762

@ A sejthalmazosok (Mesozodk,
labasfejliek endoparazitai)
Hox génjeinek vizsgalata
ramutatott, hogy a Mesozodk
a Lophotrochozodkhoz
tartoznak.

® Annak ellenére, hogy a
korabbi morfologiai és
szekvencia vizsgalatok
kudarcot vallottak a csoport
leszarmazasanak
kideritésében.

sejthalmazosok

Dicyemid

Lox5 peptide | masozoa

signature

____—Flatworms

e

R\\\\\\\\\{)ther

Lophotrochozoa

Ecdysozoa

© Rokas, A. & Holland, P.; © Tree of Life web project



Kovetkeztetések

@ A vizsgalatok szerint meg kell szuintetni az
olyan korabban alkalmazott rendszertani
kategoriakat, mint az Articulata
(szelvenyezett ujszaju allatok) €s az
Acoelomata (korabban a fa aljan helyet
foglalo testureg nelkilh allatok, pl:
sejthalmazosok, lapostergek), mert
parafiletikus csoportok.
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5. A mitokondrium és a kloroplasztisz

génsorrendjenek valtozasa

AZ emberl Control region
. . or "d-loop"
mitokondrium |
12s rR\NA || Cytochrome b
/4 : F, #
gensorrendje: oo W T =1
1 ’i;// Lo Dehydrogenase
165 rRNA < <] subunits
\// \x/\ /
) 4 NS
‘,r", _/'/ \‘-\_ \\\'\_..‘lllll
;.r"/ j___,-" '\.\ '-.\.\
- \
o \ N
3 "
[ [ ] 22 tRNA-encoding genes 'Il__l'\
NADH BN | | 13 protein-encoding regions |l‘|
Dehydrogenase ||
subunits

O \/,’ subunits
.\ T '« Cytochrome Oxidase

subunits

o
TS
Cytochrome Oxidase
subunits

ATP Synthase
subunits

/
AN
LA NADH
/~/ .~ Dehydrogenase
LT
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A mitokondrium és a Kloroplasztisz
génsorrendjének valtozasa

« Jo filogenetikal marker lehet a gensorrendek valtozasa
a cirkularis genomokban

a8 Ritka inverziok, transzlokaciok €s duplikaciok

e Altaldban szamos szomszédos gén vesz részt benne
8 Az érintett szakaszok meglehetosen komplexek
(geének)
e a pontos visszamutaciok, illetve a konvergens evolicios
esemeények nagyon ritkak

@ Az egyik legjobb filogenetikai markernek ezek a
gensorrend-valtozasok tekinthetok.
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Valtozasok a mitokondrium génsorrendjében pl.

@ A rovarok, soklabuak és rakok
ﬁlogenet1ka1 kapcsolatat RGC-kkel
vizsgalva rajottek, hogy annak
ellenére, hogy a soklabtiak és a
rovarok tobb latszolag sziinapomorf

bélyeggel rendelkeznek, ezek MtDNA —
314 A714k é der
valdjaban homoplaziak és a rovarok gene or

change

tulajdonképpen a rakok kozelebbi
rokonai.

Ezt egy rovarokra ¢s rakokra
jellemzd, de a soklabuakbdl, a
csapragdsokbol és az karmos
fereglabtiakbol hianyzo ritka
mitokondrialis tRNS transzlokacio
tamasztotta ala.

@  Arra vonatkozoan, hogy az emlitett
mitokondrialis genom
atrendezO0dések meglehetdsen ritka
esemenyek akad egy kivétel: a
csigak mitokondrialis DNS-e extrém
modon variabilis.

™ Crustaceans

Myriapods

34
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Valtozasok a mitokondrium génsorrendjében, pl.

4 Crustaceans (4 orders)
COl  L{UUR) cCon

___ IER—
COI: citkréam oxidaz LIRNA L(CUN) L(UUR) NDI e
I. alegysé — s
r .gy ,g R anobod 2 Chelicerates (2 orders)
COII: citkroam oxidaz L(RNA L(CUN) L(UUR) NDI
: : - s
I alegyseg _— 4 Myriapods (2 orders)
L(UUR): tRNS-Leu(UUR)
L(CUN): tRNS-Leu(CUN) LIRNA L(CUN) L(UUR) NDI
LrRNA: 16S rRNS . Onychophoran
NDI: NAD dehidrogenzaz LFRNA L(CUN) | L{UUR) NDI
I. alegység NN Tardigrade

LrRNA L(CUN) A S L(UUR) NDI

Pogonophoran, 3 annelids
(5—A rather than A-S in Plafynereis)
L(CUN) A S L(UUR) NDI

Echiuran
LrRNA  LICUN) L{UUR) NDI

Gastropod, polyplacophoran
melluscs
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6. A genetikai kod megvaltozasa

@ Szamos olyan ¢€ldlényt
ismertiink, amely az
univerzalistol kicsit
elterd genetikai
kodszotart hasznal.

@ Ezen eltéresek kitling
filogenetikal markerek
lehetnek.

standard genetikai kodtabla:

First letter

U

UUU]
UuC.
UUA]
UUG|

CUU]
CuUC
CUA
CUG |

AUU’
AUC
AUA |
AUG

GUU]
GUC
GUA

t Phe

 Leu

tLeu

lle

Met

 Val

GUG|

Second letter
A

} Tyr

C

UCU]
UCC
UCA
UCG |

CCU)
CCC
CCA
CCG |

ACU
ACC
ACA
ACG |

GCU)
GCC
GCA

L Ser

+ Pro

+ Thr

» Ala

GCG |

UAU
UAC

UAA Stop UGA Stop

G

} Cys

cll)
UGC

UAG Stop UGG Trp

QA>NC O>PNC O>PNC O>PNC

19133 PAIYL



A genetikai kod megvaltozasa pl. 1

@ A Giardiat (sarkanykepli ostoros)
kiveve az 0sszes Diplomonas
egysejtiinel megfigyelhetd, hogy a
TAA ¢s a TAG glutamint kodol (az
univerzalis kodszotarban 1evo
STOP helyett), ebbol arra az egyéb
technikak altal 1s alatdmasztott
kovetkeztetésre juthatunk, hogy a
sarkanykepl ostoros a
Diplomonasok egy koran levalt
agan helyezkedik el.

@ De bizonyos zoldalgakban €s a
csillosokban is ugyanilyen kod- Metamonada: Giardia sp.
elterést talaltak, ez pedig
homoplaziara utal.
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A genetikai kod megvaltozasa pl. 2

@ A kod-elteresek legnagyobb
tarhazat a mitokondriumokban

lehet megfigyelni.

(A kloroplasztiszokban ezidaig Codon

Semmllyen deVIéCIét ncm reassignment Echinoderms
talaltak.) ATA = lle

@ Egy mitokondrialis kod-eltéres
alapjan allapitottak meg, hogy
a korabbi elképzelésekkel
ellentétben a félgerinchurosok
(Hemichordata) a tiiskesbortiek
¢s nem az eldgerinchurosok
kozeli rokonai.

@ [gaz, hogy ez a kodon mutacio
fliiggetleniil a csalanozokban is
megjelent.

Hemichordates

Amphioxus

38
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7. Genom szintu atrendezodések

8 A kromoszoma atrendezodések,
egyes kromoszomak vagy
teljes genomok megkettozodese/tobbszorozodese
1s kitiing filogenetikal marker lehet

® komparativ citogenetika: a
kromoszomaszerkezetek osszehasonlito
vizsgalataval foglalkozik
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A kromoszomaszerkezetek osszehasonlito
vizsgalata

¢ Multicolor-FISH
(fluorescent 1n situ
hybridization)

‘¢ Hagyomanyos
festés: Giemsa

B
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- - = - -
L] =r0c 15-|1b y:an .
“‘.W 1*: Smmiza 1M1 mm 20
—— Z3mi%a 2521 =T = -
= 9
=E—— 5 -
> =
-aa 45-@ 2a 237 12a o = —
1 2 5b ] 3 7
i = w
22bgmtda om0 Eice =
: = o
{bmmidb ~ m2d  omm —|
=da =
75 — i —
o Ee i 0Zx M Fh5
220 a  mmse 5 my, —ER
=3 8 =] 7md - m
- =» = = —H— 1bE%
] - ) ol 22bm? 19M22 __ m__
8 10 1 = - ] 8 =5a
10 1 12 13
- e
17 n
- Ei=1¥."} 1T -
™ 18 g 16a =78, 17 19a ‘gx
= e
ﬂ: g 17 2 “15911515:5:1[7% 0=, Tw2la = !
- ™ - 19®17a 13m20b oMoy Tmp &
= - = =y ey =T BT 72 -
17 20 18 19 20 21 22 23 X




AF technika filogenetikai
felhasznalasanak lehetoségei:
A gibbonok kromoszomalis evoluciojanak
vizgsgalata

Miiller, S., Hollatz, M. & Wienberg, J. (2003). Chromosomal phylogeny and
evolution of gibbons (Hylobatidae). Human Genetics, 113(6), 493-501.
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@ A gibbonok kromoszomaszamuk alapjan negy
nembe sorolhatok:

Bunopithecus hoolock, hulok gibbonnak 38,
Hylobates gibbon nemnek 44,

Symphalangus syndactylus, sziamangnak 50
Nomascus bobitas gibbon nemnek 52
a diploid kromoszomaszama.
¢ A nagy emberszabasuak kromoszoma szamai:

csimpanzok, gorilla, orangutan: 48,
ember: 46
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A gibbon evolucio ellentmondasos hipotézisel
publikalt adatok alapjan

Garza 1992. Maximum parsimony Cyt b Hayashi 1995. Maximum parsimony,

Chivers 1972. Kraniometria, morfologia maximum likelihood, neighbor joining mitDNS
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Roos & Geissmann 2001. Maximum likelihood, Roos & Geissmann 2001. Maximum parsimony mitDNS ~ Muller 2003. Maximum parsimony
neihbor joining mitDNS kromoszoma-festes alapjan




FISH 6 fehér barkoju
bobitas gibbonra
(Nomascus)
specifikus proba
alapjan A-D
orangutan, E-H
sziamang metafazisra

¢s viszonyitasképpen
az emberi 24 szinl
proba sziamang
metafazison: I

© Muller et al.
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A Orangutan

A bobitas gibbon =
24 12
(Nomascus) #Ep —=—
. J4 /4 H [, TR = T _— —
specifikus probak s Hic | 20842 §o.  Bo6a
76 h 16 12M1p 21g3a —=— ©° 2% qp—M_— ToE —oem =0
B —n- _§. og® Bgs2p—Bof smm mlo 4ZUa
kromoszoma- 12mib 4 230 15— B —4c s 18 m 61 = 182100
 z 9lid 8m3c n 2 " . —m— 15Z11b
szegmensre osztjak - - 2 M oc A 16M8c .
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Ugyenezek a (Nomascus)

specifikus probak a
sziamang
(Symphalangus)
kromoszomait pedig 83
homolog kromoszoma-
szegmensre osztjak.

(G-sdvozas)

balra: Nomascus gibbon

jobbra: ember homolog
kromoszoma régioi

© Miiller et al.
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Az egyes kKromoszoma szegmensek,
mint karakterek

részlet a 130 szegmensbol:

32: 2d-7a char 32 33 34 35 36 37 38 39 40 41 42
33: 2d-14a PPY o o O O o0 1 ©0 0 1 0 0
34: 2d-15 HCO 1 o 0 1 O 0O 0 0 O0 0 1
35: 2e-6d HHO o o 1 o0 0 0 O 1 0 1 1
36: 2e-14a 4 1 o0 0o 0 O0O 0 1 0 0 0 1
37: 3a-3b HSY 1. 1 0 0 1 0 0 0 O0 0 1
38: 3a-13b

39: 3a-19a : 7

40: 3b-3c PPY: orangutan Pongo pygmaeus

41- 3b-Ta HCO: feher barkoju bobitas gibbon Nomascus concolor

42 3b-8a HHO: hulok gibbon Bunopithecus hoolock

43 3b-11ag  HILA: feherkezl gibbon Hylobates lar
HSY: sziamang Symphalangus syndactylus

-~ O O -~ O



A gibbonok kromoszoma
atrendezodései alapjan
rajzolt torzsfa

HCO: fehér barkoju bobitas gibbon
Nomascus concolor

HSY: sziamang
Symphalangus syndactylus

HLA: fehérkezﬁ.gibbon
Hylobates lar

HHO: hulok gibbon
Bunopithecus hoolock

PPY: orangutan
Pongo pygmaeus

© Miiller et al.
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Osszefoglalds: Az RGC markerek tulajdonsagai

IR

(I S

(S

Nagyaranyu genomi mutaciok
Csak egyes kiilonleges kladokra jellemzdek
Altalaban egy vagy nagyon kevés mutacié eredményei

Tobbnyire evolucidsan konzervativak, igy filogenetikailag
informativak

A filogenetikai informacio szekvencia-hasonlosagtol fliggetlen forrasai

Kevesbe érinti Oket a szekvencia szintli informaciokbol nyert
filogenetikat sujté problémak sokasaga

Gond: a ritka genomi valtozasok detektalasa €s azonositasa

Vannak protokollok, melyeket direkt az RGC-k egyes fajtainak (de
nem az Osszesnek) a feltarasara fejlesztettek kai.

Az nem valoszinli, hogy a ritka genomi valtozasok hasznalata egy
egeszen Uj filogenetikat nyit meg elottiink, de mindenképpen hasznos
informaciohoz juttatnak benniinket a taxonok leszarmazasat illetOen,
mikor a szekvencia-alapti modszerek bizonytalan vagy ellentmondasos
eredményeket szolgaltatnak.
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Osszefoglalds: Az RGC markerek tulajdonsagai

Marker

Intronok
inzercidja/delécioja

Retropozonok
(SINE, LINE)

Jelzo szekvenciak

Mitokondrialis genetikai
kod valtozatok

Sejtmagbeli genetikai
kod valtozasok

Mitokondrialis
génsorrend valtozasok

Kloroplasztisz
gensorrend valtozasok

Génduplikaciok

Komparativ citogenetika

Homoplazia szint

Alacsony

0 vagy nagyon alacsony

Nem tudjuk, de
felismerheto

Alacsony vagy meérsékelt

Alacsony vagy meérsekelt

Alacsony/mérsekelt az allatokban;
Magas a novényekben, gombakban
¢és egysejtiiekben

Alacsony

Nem ismert

Nem ismert

Milyen taxonOmiai
szintre alkalmazhato

Tag hatarok kozott

Rendeken belil

Tag hatarok kozott

A torzstol az osztalyig

Torzsek kozott

Tag hatarok kozott
(a torzstol a csaladig)

Csaladok kozott

Tag hatarok kozott

Torzseken beliil

Mely taxonokra
alkalmazhato

Eukariotak
Allatok
Minden ¢l6lény
Eukariotak
Minden ¢l6lény
Eukariotak

Novények

Minden ¢l6lény

Minden ¢l6lényg,
(prokaridtakban gyakori a
horizontalis géntranszfer)



Eubaktériumok

/ Archebaktériumok

/
/

Z6ld amdébak

// Foraminiferak

g

1 _ Voérésmoszatok

//

ZZ

N
N

N
\

N\
N\

Bikonta

Unikonta

© Podani Janos

Metamonada
} Excavata

} Rhizaria

Kékeszdld moszatok

Euglénak

Sugarallatok

Zdldmoszatok
Jarommoszatok > Plantae
Csillarkak
Embriés névények )
Barnamoszatok
Sargaszold moszatok
Kovamoszatok
Sargamoszatok Chromista
Petesporas gombak

Mészmoszatok

Garatos ostorosok  /

}Alveolata
}Amoebozoa

Galléros ostorosok ~\
Allatok

Rajzéspéras gombak

Csillosok

Sporas egysejtliek
Pancélos ostorosok
Amébak
Nyalkagombak

Jaromsporas gombék> Opisthokonta

Tomlésgombak

Bazidiumos gombék/

A foldi élet
torzstaja

@ jelenlegi tudasunk
0SSzegzese

@ egyes kevesse 1smert
csoportok részletes
elemzése meg
jelentOsen
megvaltoztathatja a
fa szerkezetét

@@ [ UCA = Last
Universal Common
Ancestor
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Koszonom a figyelmet!

i
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Great moments in evolution

© Garry Larson
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