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Retrotransposony tvoří značnou část savčího genomu. Bylo prokázáno, že významně přispívají ke strukturálním přestavbám a k regulaci genů. Expanze a diverzifikace genových rodin je považována za zdroj evolučních novinek. Bližší prozkoumání významu retrotrotransposonů při expanzích genových rodin však doposud nebylo prozkoumáno. V prezentované studii jsme zjistili statisticky signifikantní vztah mezi dvěma hlavními třídami retrotransposonů (LINEs, LTRs) a liniově-specifickými expanzemi v genomu člověka a myši. Při bližším prozkoumání jsme zjistili, že LINEs a LTRs se liší distribucí a diverzitou, což naznačuje, že by tyto dvě třídy mohly přispívat odlišně při expanzích genových rodin. V okolí genových rodin jsou LTRs často asociovány s „open chromatin sites“, tj. oblastmi, kde je DNA přístupná pro vazbu transkripčních faktorů. Naopak LINEs mohou hrát spíše strukturální roli a usnadňovat genovou duplikaci. Naše výsledky také naznačují, že by expanze genových rodin – obzvláště v myším genomu – mohly procházet dvěma fázemi. První fáze by byla charakterizována zvýšenou akumulací LTR elementů a jejich využitím v „přesíťování“ genových regulačních sítí. Druhá fáze by pak mohla být charakterizována rychlou expanzí z důvodu pokračující akumulace LINEs a zdá se, že v některých případech toto může vést ke zrychlení expanze – tzv. „runaway process“. Na příkladu konkrétní genové rodiny popisujeme možnou interakci LTRs a LINEs během expanze. Proces „runaway“ expanze dokládáme počítačovými simulacemi. Naše studie poskytuje důkaz o přispění retrotransposonů během expanze a evoluce genových rodin a podtrhuje tak významnost těchto elementů k diverzifikaci a adaptaci u člověka a myši.
