Podivuhodny ptaci chromozom

7.8.2023 - | Prirodovédecka fakulta UK

Chromozom specificky pro zarodecnou linii (tzv. germline-restricted chromosome, GRC)
byl poprvé popsan pred 25 lety u zebricky pestré (Taeniopygia guttata).

Nedavné studie vSak ukazaly, ze se pravdépodobné vyskytuje u vSech pévcl, coz je nejvétsi a
nejrozmanitéjsi linie ptakd, ktera zahrnuje priblizné polovinu v$ech ptacich druha. ,GRC je zvlastni a
v mnoha ohledech rozporuplny chromozom,“ rika Stephen Schlebusch, postdoktorand ve vyzkumné
skupiné Radky Reifové a prvni autor ¢lanku. Na jedné strané vykazuje relativné nestabilni mitotickou
a meiotickou dédi¢nost a mize byt pritomen v proménlivém poctu kopii v samcich a samicich
zarodeCnych bunkach. Zaroven se znacné lisi ve velikosti mezi druhy. U nékterych druhu je jednim z
nejvétsich chromozomu v buiice, zatimco u jinych drobnym mikrochromozomem. K dramatické
zméné velikosti muze dojit i béhem nékolika méalo miliont let (Obrazek 1). Na druhou stranu se GRC
zachoval po vice nez 47 miliont let evoluce pévcu, coz naznacuje, Ze se nejedna o pouhy paraziticky
chromozom, ale méa pro ptaky néjakou zasadni funkci, ktera brani jeho ztraté.

Obrazek 1. Vyvoj velikosti GRC u péti druhti astrildovitych pévct rodu Lonchura. GRC je zobrazen ve
formé mikrojddra (barveno protildtkou anti-H3S10P, rtuzovd barva) vylouc¢eného z jadra
sekunddrnich spermatocytt (barveno DAPI, modrd barva). Velikost mikrojadra odpovidd délce GRC,
kterd se muze pohybovat od malého mikrochromozomu az po jeden z nejvétsich chromozomii v
burice. Horizontalni osa ukazuje miliony let pred dneskem.

Predchozi studie vyzkumného tymu Alexandra Suha, ktery je rovnéz spoluautorem publikované
studie a v soucasné dobé pusobi v Leibnizové Institutu pro analyzu zmén biodiverzity v Némecku,
ukézala, Ze se GRC sklada prevazné ze sekvenci, které byly na tento chromozom v minulosti
zkopirovany z béznych chromozomu v bunice. ,Tento fakt ¢ini pokusy o sestaveni sekvence tohoto
chromozomu velkou vyzvou,“ rika Alexander Suh. Je totiz velmi obtizné odlisit sekvence GRC od
homolognich sekvenci na béznych chromozomech. Z tohoto davodu bylo az donedavna spésné
sestaveno jen priblizné 1 % z GRC u zebricek.

Tym Radky Reifové ve spolupraci s védci z Ustavu molekularni genetiky a z Ustavu biologie
obratlovci AV CR, pouZil novou strategii, diky niZ se podatilo sestavit téméi cely GRC u dvou
sesterskych druhu slaviku, slavika obecného (Luscinia megarhynchos) a slavika tmavého (L.
luscinia). Vysledky byly opravdu prekvapivé. Prestoze se druhy oddélily pred necelymi 2 miliony let a
mély podobné velky GRC, vykazovaly dramatické rozdily v genetickém obsahu GRC (Obrazek 2). To
je zarazejici vzhledem k tomu, ze ostatni ptaci chromozomy jsou vysoce kolinedrni, tedy maji velmi
podobny obsah, i mezi vzdalené pribuznymi druhy.

Obrazek 2. Dva druhy slaviki (slavik obecny nahore a s. tmavy dole) a jejich chromozomy specifické
pro zdrodecné bunky (GRC). U kazdého druhu (A) je GRC vizualizovdn v pachytennich
spermatocytech (B) obarvenych protildtkami oznacujicimi laterdlni elementy synaptonemdlniho
komplexu (anti-SYCP3, ¢ervend) a centromery (CREST, zelend). GRC je oznacen bilymi sipkami a
ddle zobrazen ve vetsim zvétseni v ramecku v pravém hornim rohu. (C) GRC se sklddd prevazné ze
sekvenci pochdzejicich z béznych chromozomti (oznacenych riuznymi barvami). Jejich zastoupeni na
GRC se u obou druht slaviki dramaticky lisi. Sdilené sekvence mezi obéma druhy jsou na vnéjsim
okraji kruhovych grafii zndzornény cerné, zatimco potencidlné sdilené sekvence jsou zndzornény
sedé a druhové-specifické sekvence bile.



Velké Cast gent na GRC vSak pravdépodobné predstavuje nefunk¢ni zkracené pseudogeny. ,Zda se,
ze ztrata funkce je osudem vét$iny gent, které jsou zkopirovany na GRC. Je to pravdépodobné
dusledkem malého selek¢niho tlaku pisobiciho na GRC kvuli jeho pritomnosti vyhradné v zarodecné
linii. GRC si tedy mizeme predstavit jako jakysi genovy hrbitov," vysvétluje Stephen Schlebusch.

Ne vSechny geny na GRC jsou vSak nefunkéni. Z priblizné 30 celych a pravdépodobné funkcnich
genu identifikovanych na GRC u dvou studovanych druht slaviki byly priblizné dvé tretiny pritomny
v celé své délce pouze u jednoho z obou druhu. ,To predstavuje bohaty zdroj pro prirodni vybér pri
vytvareni reprodukeni bariéry mezi druhy,” fika Radka Reifova a dale popisuje potencialni evoluéni
vyznam GRC: ,Pokud podobné rozdily v genetickém obsahu GRC existuji i mezi ostatnimi druhy
pévcu, coz je pravdépodobné vzhledem k pozorovanym rychlym zméném velikosti GRC, mohl by GRC
vyrazné urychlovat vznik novych druhi. To by mohlo do jisté miry vysvétlit, pro¢ mame tolik druha
pévcu.”

Zajimavé je, ze oba druhy slaviki sdilely na GRC pouze jeden gen, ktery nevykazoval zadné zmény v
poctu kopii mezi jedinci a druhy a zaroven obsahoval kompletni kédujici oblast u vsech zkoumanych
jedincu. Jedna se o paralog genu cpebl (protein véazici cytoplazmicky polyadenylac¢ni element 1).
Tento gen byl rovnéz identifikovan na GRC u zebricky. Schlebusch spolu s tymem odhadli, Ze se na
GRC objevil uz na samotném pocéatku evoluce pévcu. To z néj ¢ini jeden z nejstarsich gent
identifikovanych na GRC a zaroven dobrého kandidata na funkéni nepostradatelnost GRC u pévcu.
Cpeb1 kdduje protein, ktery se vaze na mRNA a reguluje jeji translaci béhem zrani oocytu a raného
embryonalniho vyvoje. V téchto fazich je transkripce obecné umlCena a syntéza proteint do znac¢né
miry zéavisi na regulaci translace dlouhodobé ulozenych transkriptt, kterou ridi cpebl. ,Ackoli
funkce paralogu cpebl na GRC zatim neni znama, muzeme spekulovat, Ze by se tato kopie genu
mohla specializovat na funkci specifickou pro oocyty, zatimco originalni cpeb1 gen na normalnich
chromozomech by si zachoval své puvodni funkce v somatickych bunkéch,” uvadéji autori studie.

Slavik obecny

Vysledky popsané v praci Schlebusche a kolektivu ukazuji, ze GRC je neuvéritelné turbulentni a
rychle se vyvijejici chromozom, ktery Casto ziskava a ztraci dlouhé useky sekvenci, zdénlivé bez
nésledku pro zdatnost organismu. Vét$ina gent, které se ocitnou na GRC, ztraci pomérné rychle
svou funkci, protoze omezeni na zadrodec¢nou linii ¢asto brani jejich projevu. Na tomto ,,genovém
hrbitové“ se vSak pravdépodobné nachézi mala oblast ukryvajici geny, které maji dulezitou funkci a
bréni ztraté tohoto chromozomu v linii pévca. ,,Pokroky v sekvenacnich technologiich, ktery nam
umozni osekvenovat GRC u vice druhli a dosahnout kvalitnéjSich sestav téchto chromosomu, nam v
budoucnu umozni identifikovat tuto spole¢nou oblast dilezitou pro vSechny pévce a lépe porozumeét
vyznamu tohoto chromozomu” uzaviraji Stephen Schlebusch a Radka Reifova.

Obrdzek 3. Uéastnici GRC workshopu, ktery se konal v roce 2022 na Prirodovédecké fakulté
Univerzity Karlovy v Praze. Autori cldnku v Nature Communication jsou oznaceni hvézdickou. Zleva:
Alexander Suh, Radka Reifovd, Tomds Albrecht, Manon Poignet, Stephen Schlebusch a Francisco
Ruiz-Ruano.
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