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STRESZCZENIE

Ze wzgledu na male rozmiary, staty sktad genéw i brak intronéw uwaza si¢, ze genom
mitochondrialny kregowcow dazy w czasie ewolucji do jak najbardziej kompaktowej
organizacji. Dlatego rearanzacje 1 duplikacje genoéw powinny zdarza¢ si¢ w nim rzadko, a jesli
Jjuz wystapia, to powinny by¢ szybko eliminowane. Jednak sekwencje mitogenomoéw roéznych
grup kregowcow uzyskane w ostatnich latach ujawnity, ze wiele z nich zawiera zduplikowane
regiony. Najbardziej interesujaca grupe stanowig ptaki (Aves), poniewaz ich genomy
mitochondrialne réznig si¢ od innych kregowcow rearanzacja genow. Najpowszechniejszy
ptasi porzadek gendw, zidentyfikowany po raz pierwszy u kury (Gallus gallus), byt uwazany
za ancestralny dla wszystkich ptakow. Jednak u przedstawicieli wielu rzedow odnotowano inne
rearanzacje zawierajace duplikacje regionu kontrolnego i/lub przylegtych do niego kilku genow.
Powtarzajace si¢ regiony mozna tatwo przeoczy¢ z powodu niewlasciwej strategii amplifikacji
DNA i sekwencjonowania genomu. Rodzi to pytanie o faktyczng czestos¢ duplikacji
w mitogenomach 1 stuszno$¢ obecnego pogladu na ewolucje ptasiego genomu
mitochondrialnego.

Dzigki nowej strategii detekcji duplikacji zastosowanej w niniejszej pracy
zidentyfikowano wcze$niej niewykryte zduplikowane regiony i zwigzane z nimi rdzne porzadki
genow w mitogenomach 261 gatunkéw z 338 przebadanych, reprezentujacych 24 rzedy ptakow.
Uzyskane wyniki pozwolity okresli¢ jak ewoluowaly zduplikowane regiony
1 pokazaty, ze duplikacje sa znacznie powszechniejsze niz do tej pory przypuszczano.
Rozmieszczenie mitogenomo6w z duplikacjami na ptasim drzewie filogenetycznym sugeruje, iz
ostatni wspolni przodkowie ptakow paleognatycznych (Palaecognathae) 1 gldéwnych grup
ptakow neognatycznych (Neognathae) posiadali tandemowa duplikacje obejmujgcg region
kontrolny 1 sgsiadujgce z nim geny mitochondrialne. Duplikacja ta zostata prawdopodobnie
odziedziczona przez wiele wspodtczesnych linii filogenetycznych ptakow i1 podlegala u nich
niezaleznej ewolucji na drodze losowej utraty dodatkowych kopii generujac wiele nowych

uktadoéw gendw. Tylko w niektorych liniach pojawity si¢ niezaleznie te same porzadki genow.



Analizy ujawnity rowniez, iz regiony kontrolne wystepujace w tym samym genomie
mitochondrialnym u wielu gatunkéw papugowych (Psittaciformes) 1 wrdblowych
(Passeriformes) wykazuja bardzo duze podobienstwo wzgledem siebie, co wskazuje, ze
podlegaja homogenizacji (ujednolicaniu) w czasie replikacji genomu. Taka homogenizacja
moze zachodzi¢ z czestotliwo$cig wyzszg niz tempo powstawania nowych gatunkéw. Jednakze
regiony kontrolne sokotowych (Falconiformes) ulegly duplikacji przed rozdzieleniem
analizowanych taksonéw i1 ewoluowaly niezaleznie gromadzac mutacje. Skomplikowana
ewolucja regionow kontrolnych powoduje, ze nie sg one dobrymi markerami molekularnymi
do odtwarzania drzewa gatunkéw 1 wnioskowania o relacjach taksonomicznych.

W niniejszej pracy po raz pierwszy stwierdzono nieznang wczesniej forme
heteroplazmii, ktérg wykryto u 45 taksondéw reprezentujacych 12 rzedéw ptakéw. Polega ona
na wystepowaniu mitogenomow roznigeych sie liczbg gendw, tj. wariantow z duplikacja 1 bez
niej. Wariant z pojedynczym uktadem gendéw moze powstawa¢ w wyniku poslizgu replikacji,
wewnatrzchromosomowej rekombinacji i delecji lub nieréwnego crossing-over.

Duplikacja, zwtaszcza regionu kontrolnego, wydaje si¢ dawac pewne korzysci, np. zwigkszac
produkcje energii przez mitochondria. Stwierdzono takze, Ze ptaki posiadajace duplikacje
w mitogenomie zyja dtuzej. Wszystkie te odkrycia rzucaja nowe $§wiatto na ewolucje genomu
mitochondrialnego ptakow, a takze znaczenie wystepujacych w nim duplikacji. Wskazuja, ze

mitogenom ptakow jest wcigz dynamicznie ewoluujgcym systemem genetycznym.



