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Genom programok

•Szekvenálási stratégia

•Genom jellemzése (pl. %CG tartalom…)

•Gének annotációja (ORF – gén – cisztron)

•Géntérkép vs. fizikai térkép

•Új gének – prediktált funkciók (ortológok)

•Funkcionális géncsoportok



Hőskor: 90-es évek



E. coli genom 
szerkezete





A nyers genom szekvencia kimenetei:





Funkcionális géncsoportok



Funkcionális E. coli géncsoportok



Horizontális transzferrel felvett gének aránya a 
baktérium genomokban

Original sequence 

Transferred sequences 



Deléciók és inszerciók frekvenciája a 
baktérium genomokban



A bakteriális genomok evolúciós dinamikája

A DNS tartalom növekedése

gén felvétellel (HGT) és duplikációval

A DNS tartalom csökkenése

deléciókkal

HGT: horizontális géntranszfer



Példa: a patogén Shigella evolúciója az 
E. coli genomból 

~100 millió év



DNS átvitel mechanizmusai baktériumokban

1. Konjugáció (plazmidok)

2. Transzdukció (fágok)

3. Természetes genetikai transzformáció 
(külső DNS aktív felvétele)



1. Konjugáció

Szex (F) pílusok (E. coli)

Konjugáló E. coli sejtek



3. DNS transzfer baktérium fágok segítségével - 
transzdukció

T4 fágok egy E. coli sejt felszínén



Természetes genetikai transzformáció

Kompetencia

(fiziológiás/mesterséges)



•Kompetencia

•Aktív (energiaigényes) folyamat

•Patogenitási faktorok (Streptococcus pneumoniae)

•Szorosan kapcsolt gének együtt transzformálódnak - 

térképezés

•Kapcsoltság mértéke: kettős transzformációk / összes 

transzformáns

Természetes Genetikai Transzformáció

Faj Élőhely DNS felvétel Szabályozás

Streptococcus pneumoniae Respirációs traktus Nem specifikus                   Nem stacioner 
fázis

Bacillus subtilis Talaj Nem specifikus Tápanyag jelenléte

Neisseria gonorrhoeae Genitáliák Szekvencia specifikus Konstitutív

Haemophilus influenzae Respirációs traktus Szekvencia specifikus Éhezés indukálja



Bakteriális genom: „közösségi” genom szerveződés

E. coli tenyészet (egyedei sejtek) 1 hónapos éheztetés után.

Pulsed field 
gélelfo.



A természetes baktérium populációk morfológiailag is diverzek

E. coli tenyészet 1 hónapos éheztetés után.



Transzformáció: új (adaptív) szekvenciák felvétele 
más populációkból



Transzformáció: új (adaptív) szekvenciák felvétele 
más populációkból



Transzformáció: bakteriális szex



A transzformációs rendszer stabilan fennmaradhat!



Genome evolution in eukaryotes:
Recombination - meiotic sex
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(incorrect model!)



Two important questions related to recombination:

1, how can non-functional sequences (e.g., microsatellites) evolve?

2, why does meiotic sex (syngamy and meiotic recombination) exist at all?



1, Remember: individual (beneficial) mutations arise 
primarily in individual genomes 

how do they spread within species?

(genome evolution)

But what about non-functional sequences? (e.g., AATGCA)n



An example: 
The evolution of Hox clusters



Evolution of functional sequences (e.g., Hox genes)



Why does sex exist in nature? 

this is a fascinating, fundamental and long-standing problem in 
biology

every week a new paper on the origin of sex
are there asexual organisms at all?
can we recognize sex every time?
twofold cost of sex



The origin of sexual reproduction

…

The most accepted hypothesis for the origin of sex:

 Mutational deterministic hypothesis

An increased efficiency of selection against synergestically 
interacting deleterious mutations (Kondrashow 1982; Crow 1983)



„It is postulated that sex provides the advantage
of generating novel, adaptive gene
combinations and/or preventing the accumulation
of deleterious mutations.
However, these advantages rely upon selection
between populations (group selection)
to maintain sex and do not address the
short-term advantage of sex to individuals,
an advantage that appears necessary if sex
is to be maintained long enough for such
group selection to operate…”

Goodwin et al. 2003 Science



Cell cycle



Mitosis

Prophase

Metaphase

Anaphase

Telophase

interphase

early prophase

late prophase

metaphase

anaphase

telophase



Meiosis
Prophase I.

•Leptotene

•Zygotene
(homologous 
pairs, 
synaptonemal 
complex)

•Pachytene
(chiasmata, 
crossovers)

•Diplotene

•Diakinesis

Metaphase

Anaphase

Telophase

leptotene zygoten

pachytene diplotene

diakineses



Synaptonemal complex

Hyalophora cecropia

2n = 62, SC = 31

Synaptonemal complex

Lilium tyrinum

2n = 62, SC = 31



Revolution in our understanding how meiotic 
recombination occurs (1980-2007…)

homology search precedes double-strand DNA break 
that induces meiotic recombination!!!



Recombination

(sex occurs as a result 
of fertilization and 
meiotic recombination)



Chromosome breakage and reunion in λ phage

Meselson and Weigle, 1961

Point-like event



Chiasmata: the crossover points

Crossing-over between dark- and light-stained non-sister 
chromatids



The Holliday model:

Enzymatic cleavage 

Creation of heteroduplex DNA

/Holliday structure/

Branch migration

Resolution of Holliday structure

Recombination is not a point-like event

chromatid

chromatid



Extended form of the 
Holliday model

(Chaos – heteroduplex)



The Meselson-Radding model

Branch migration

(heteroduplex)



Recombination: double-
strand DNA break and 
rejoining

chromatid
chromatid

chromatid
chromatid

Between non-sister chromatids



Neurospora crassa

Gene conversion

Tetrad analysis



Gene conversion!!!!!



Gene conversion

+
Non-reciprocal!!!

Mendel II. law! - 
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reciprocal

Non-reciprocal

Crossing over

Gene conversion Recombination

chromatid

chromatid
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The double-strand 
break (gap) repair 
model for 
recombination

Gene conversion Gene conversion and crossover

Nem fizikai átkereszteződés



Recombination events:

100% Gene conversion

50% crossing over

Crossover is often but NOT ALWAYS associated with 
gene conversion – these two processes are regulated 
independently

Remember: gene conversion always generates 
recombinant DNA A

B
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The current model 
of recombination

Double-Strand-Break Repair Synthesis 
Dependent 
Strand 
Annealing 



•Meiotic recombination is induced by a DSB

•Homologs inteact before DSB occurs

•Chromatin structure highly affects DSB formation

•DSB formation is influenced by sequences at allelic position

•DSB is generated by Spo11

•a topoisomearse and NOT an endonuclease

•can interact simultaneously with two duplexes

•Certain sequences act as hotspots only because of a more 
accessible conformation for proteins involved in making the break

Recombination may be induced by a self-promoting element

What we know about the mechanism…



Most evolutionary models have assumed that recombination is the 
evolutionary value of sex

Population genetics model for the evolution of recombination (sex) 
have usually ignored gene conversion

Gene conversion at the site of initiation is strong 
enough to promote the transmission of an allele 
– even if it gives no advantage to the individual 

or to the population



Disparity in gene conversion!!!!

Gene conversion events involving heterozygous 
deletions or insertions often show disparity in 

favour of the conversion events that duplicate the 
insertion or results in loss of the deletion 

In contrast, gene conversion events involving 
heterozygous point mutations usually show no 

disparity







Insertions like to be spred



Deletions like to be lost



The evolution of microsatellites 
through gene conversion



The evolution of genome size (DNA content) in 
eukaryotes

Junk DNA – selfish gene

Repetitive elements

Large fraction of non-functional sequences

C-value paradox

More complex… more larger: Generally, genome size and 
biological complexity are correlated





A general negative relationship between selection efficiency 
and genome complexity: complex genomic structures have 

originated via non-adaptive, stochastic processes
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