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Τα στοιχεία ελέγχου Ds στο καλαμπόκι



• Μελέτη του μηχανισμού του μωσαϊκού χρώματος του 
καλαμποκιού και της κληρονομικότητάς του

↓

• Ύπαρξη δύο γενετικών στοιχείων (Ac και Ds) με τη δυνατότητα 
να ενσωματώνονται και να απομακρύνονται στο γονιδίωμα



•Η ανθοκυανίνη δίνει το σκούρο βιολετί 
χρώμα στους κόκκους καλαμποκιού

•Σταθερές μεταλλαγές στο γονίδιο της 
ανθοκυανίνης: όλοι οι σπόροι χρώμα 
λευκό

•Ασταθείς μεταλλαγές: επανεμφάνιση 
μοβ χρώματος

↓

•Ύπαρξη δύο γενετικών στοιχείων (Ac και 
Ds) με τη δυνατότητα να 
ενσωματώνονται και να απομακρύνονται 
στο γονιδίωμα



Στο παράδειγμα αυτό, η παρουσία του Ac αναγκάζει το Ds να αποκοπεί και το ακκεντρικό
τμήμα που δημιουργείται χάνεται. Το αποτέλεσμα είναι ημιζυγωτία για όλους τους τόπους
που χάνονται με το ακκεντρικό τμήμα, επιτρέποντας στους υπολειπόμενους χαρακτήρες
να εκφραστούν στους απογόνους του κυττάρου που υπέστη αυτή τη θραύση νωρίς στην
ανάπτυξη του σπόρου. Για το λόγο αυτό δημιουργείται ένας μωσαϊκός φαινότυπος.

Η Barbara McClintock παρατήρησε σπάνιους, παράξενους 
και μη αναμενόμενους φαινότυπους σπόρων στους 
απογόνους των διασταυρώσεων που πραγματοποίησε



Στο παράδειγμα αυτό, το Ds εντίθεται στο C νωρίς κατά την ανάπτυξη του σπόρου,
καταστέλλοντας την παραγωγή χρωστικής. Στη συνέχεια, σε μερικά από τα προκύπτοντα
κύτταρα το Ds ξαφνικά εξαφανίζεται. Αυτό επιτρέπει την επανεμφάνιση της φυσιολογικής
λειτουργίας του C και οι περιοχές απ’ όπου έφυγε το Ds μπορούν πλέον να παράγουν
χρωστική. Αυτό είναι ένα παράδειγμα του πώς ένα μεταθετό στοιχείο (Ds) μπορεί να παράγει
έναν ασταθή φαινότυπο: η έκφραση αλλάζει σε διαφορετικές κυτταρικές σειρές και σε
διαφορετικές χρονικές στιγμές, γιατί ποτέ δεν ξέρει κανείς πότε θα φύγει το Ds επιτρέποντας
το γονίδιο να επανακτήσει την αρχική του λειτουργία.



Αλληλουχίες ένθεσης (IS)



Τα τρανσποζόνια φέρουν 
ανάστροφες επάκριες
επαναλήψεις και δημιουργούν 
ομόρροπες επαναλήψεις στο 
DNA που βρίσκεται εκατέρωθεν 
της θέσης ένθεσης. Σε αυτό το 
παράδειγμα, ο στόχος του 
τρανσποζονίου είναι μια 
αλληλουχία 5 bp. Τα άκρα του 
τρανσποζονίου αποτελούνται 
από ανάστροφες επαναλήψεις 9 
bp, όπου οι αριθμοί 1 ως 9 
αντιπροσωπεύουν μια 
αλληλουχία από ζεύγη βάσεων.

cis-δραστικές μεταλλάξεις 
που αποτρέπουν τη 
μετάθεση εντοπίζονται στα 
άκρα



Τα σύνθετα τρανσποζόνια
φέρουν μονάδες IS



Γονιδιακή κινητοποίηση από σύνθετα τρανσποζόνια. Τα στοιχεία IS είναι οι δομικοί λίθοι μιας ακόμη
πιο περίπλοκης δομής που ονομάζεται σύνθετο τρανσποζόνιο, η οποία σχηματίζεται όταν ένα
στοιχείο IS εισάγεται εκατέρωθεν ενός ή περισσότερων γονιδίων. Όταν χρησιμοποιούνται για
μετάθεση τα εξώτερα άκρα των δύο στοιχείων IS, επιτρέπουν τη μετακίνηση ολόκληρου του
σύνθετου τρανσποζονίου (των δύο στοιχείων IS και των γονιδίων που βρίσκονται ανάμεσά τους). Με
την πάροδο του χρόνου, το γονίδιο της τρανσποζάσης στο ένα στοιχείο IS μπορεί να χάσει τη
λειτουργία του, με αποτέλεσμα η κινητοποίησή του να βασίζεται πλέον στο αντίστοιχο γονίδιο
τρανσποζάσης που κωδικοποιείται από το άλλο στοιχείο IS.



Ένα σύνθετο τρανσποζόνιο έχει μία 
κεντρική περιοχή η οποία φέρει δείκτες 
(όπως γονίδια ανθεκτικότητας σε 
φάρμακα) και περικλείεται από μονάδες 
IS. Οι μονάδες έχουν βραχείες ανάστροφες 
επάκριες επαναλήψεις. Αν οι μονάδες 
έχουν αντίθετο προσανατολισμό, οι 
βραχείες ανάστροφες επάκριες
επαναλήψεις στα άκρα του 
τρανσποζονίου είναι πανομοιότυπες.

Όταν οι δυο μονάδες IS είναι ίδιες, 
οποιαδήποτε μπορεί να προωθήσει τη 
μετάθεση. 
Όταν η μία εμφανίζει μειωμένη 
λειτουργικότητα, η μετάθεση εξαρτάται 
αποκλειστικά από την άλλη. 



• Το τρανσποζόνιο Tn5 φέρει στοιχεία IS σε κάθε του άκρο:
• IS50L στο αριστερό άκρο και IS50R στο δεξί
• Το εξωτερικό άκρο κάθε στοιχείου IS συμβολίζεται με ΟΕ και το

εσωτερικό άκρο με ΙΕ
• Το άκρο IS50R έχει ένα λειτουργικό γονίδιο Tnp, το οποίο κωδικοποιεί

μια ενεργό τρανσποζάση, ενώ το IS50L όχι
• Τα KanR, BleR και StrR αντιστοιχούν σε γονίδια που προσδίδουν

ανθεκτικότητα στην καναμυκίνη, στην μπλεομυκίνη και στη
στρεπτομυκίνη αντίστοιχα.

Η ανατομία του σύνθετου 
τρανσποζονίου Tn5



• Το Tn10 φέρει επίσης στοιχεία IS σε κάθε του άκρο, IS10L και IS10R
• Μόνο το IS10 R φέρει λειτουργικό γονίδιο Tnp που κωδικοποιεί για μια

ενεργό τρανσποζάση
• Το TetR αντιστοιχεί στο γονίδιο ανθεκτικότητας στην τετρακυκλίνη

Η ανατομία του σύνθετου 
τρανσποζονίου Tn10



Τα μεταθετά στοιχεία DNA μετακινούνται 
μέσω δύο διαφορετικών μηχανισμών

 Αποκοπή και επικόλληση 
cut-and-paste) (μη 
αντιγραφικός 
μηχανισμός)

 Αντιγραφή και 
ανασυνδυασμός (copy-
and-paste) 
(αντιγραφικός 
μηχανισμός)



Μετάθεση του Tn10 ή του Tn5 μετά το
πέρασμα μιας διχάλας αντιγραφής.

Η μετάθεση ενεργοποιείται από την
παρουσία ημιμεθυλιωμένου DNA,
ακριβώς μετά την αντιγραφή. Αυτό
συμβαίνει διότι η τρανσποζάση
προσδένεται ικανοποιητικά μόνο σε
ημιμεθυλιωμένο DNA.

Το αποτέλεσμα είναι ότι από ένα
αντίγραφο στο μητρικό χρωμόσωμα
καταλήγουμε με 4 στα δύο θυγατρικά.

(Tn5)







Μετασχηματισμός μέσω Ρ στη Drosophila



Μεταθετά στοιχεία στα 
ευκαρυωτικά γονιδιώματα -

Ρετροτρανσποζόνια



Τάξη Ι: η μετάθεσή τους απαιτεί ενδιάμεσο μόριο 
RNA

Τάξη ΙΙ: η μετάθεσή τους απαιτεί μόνο DNA και ο 
μηχανισμός μοιάζει με τον μηχανισμό αποκοπής 
και επικόλλησης των προκαρυωτών







Οι αναπαραγωγικοί κύκλοι των 
ρετροϊών και των ρετροποζονίων
περιλαμβάνουν εναλλαγή ανάμεσα στο 
στάδιο όπου γίνεται αντίστροφη 
μεταγραφή από RNA σε DNA και στο 
στάδιο όπου γίνεται μεταγραφή από 
DNA σε RNA. Μόνο οι ρετροϊοί μπορούν 
να σχηματίσουν μολυσματικά σωμάτια. 
Τα ρετροποζόνια περιορίζονται σε έναν 
ενδοκυτταρικό κύκλο. 



Σύγκριση ρετροτρανσποζονίου LTR και ρετροϊικού DNA

(α) Ρετροτρανσποζόνιο LTR: Ένα τυπικό ρετροτρανσποζόνιο LTR φέρει ευθείες επαναλήψεις μήκους περίπου
300 έως 500 bp (κίτρινα βέλη) εκατέρωθεν της περιοχής που περιέχει τα γονίδια gag και pol. Το γονίδιο gag
κωδικοποιεί για μία δομική πρωτεΐνη, γνωστή ως αντιγόνο ειδικής ομάδας, η οποία αλληλεπιδρά με το RNA
σχηματίζοντας ένα ιοειδές σωμάτιο. Το γονίδιο pol κωδικοποιεί για ένα πολυπεπτίδιο μεγάλου μήκους, από τη
διάσπαση του οποίου θα προκύψει μία αντίστροφη μεταγραφάση, μία ιντεγκράση και μία πρωτεάση.
(β) Ρετροϊικό DNA: Μία κύρια διαφορά ανάμεσα στα ρετροτρανσποζόνια LTR και στα ρετροϊικά DNA είναι ότι
τα ρετροϊικά DNA διαθέτουν γονίδια env, ενώ τα περισσότερα ρετροτρανσποζόνια όχι. Το προϊόν του γονιδίου
env, μία πρωτεΐνη του φακέλου, είναι απαραίτητο για τη δημιουργία ενός μολυσματικού ιικού σωματίου.



Ο βιολογικός κύκλος του ρετροϊού
περιλαμβάνει αντίστροφη 
μεταγραφή του RNA γονιδιώματος
σε δίκλωνο DNA, το οποίο 
εισάγεται στο γονιδίωμα του 
ξενιστή ώστε να μεταγραφεί σε 
RNA. 



Η μεταγραφή και το μάτισμα ενός γονιδίου 

αποδίδει ένα μόριο mRNA από το οποίο έχουν 

απομακρυνθεί τα ιντρόνια. Το μόριο mRNA μπορεί 

να αντιγραφεί από την αντίστροφη μεταγραφάση, 

αποδίδοντας ένα αντίγραφο cDNA χωρίς ιντρόνια. 

Η ενσωμάτωση αυτού του cDNA στο 

χρωμοσωμικό DNA οδηγεί στο σχηματισμό ενός 

επεξεργασμένου ψευδογονιδίου. 

Το ψευδογονίδιο αυτό βρίσκεται σε διαφορετικό 

«περιβάλλον» από το αρχικό γονίδιο, συνεπώς η 

έκφρασή του μπορεί να διαφέρει σημαντικά. 





 Τα κοντά πόδια σε ορισμένες ράτσες σκύλων οφείλονται στη 
μετάθεση ενός ρετρογονιδίου. 

 Το γονίδιο Fgf4 στις ποικιλίες σκύλων με μακριά πόδια 
εκφράζεται μόνο από τη φυσιολογική χρωμοσωμική του θέση. 

 Στις ποικιλίες σκύλων με κοντά πόδια, ένα αντίγραφο του 
γονιδίου έχει ενσωματωθεί στη μέση ενός στοιχείου LINE μέσω 
ρετρομετάθεσης. 

 Στο ανώμαλο πρότυπο έκφρασης αυτού του αντιγράφου του 
Fgf4 οφείλεται ο πρόωρος τερματισμός της ανάπτυξης των 
οστών και τα χαρακτηριστικά κοντά πόδια σε ορισμένες ράτσες 
σκύλων



Τέσσερα είδη μεταθετών στοιχείων αποτελούν σχεδόν το μισό ανθρώπινο γονιδίωμα. 

• Το γονιδίωμα του ποντικού περιέχει πολλούς ενεργούς ρετροϊούς με 
ικανότητα οριζόντιας μόλυνσης 

• Το γονιδίωμα του ανθρώπου δεν περιέχει ενεργούς ρετροϊούς: έπαψαν 
να είναι ενεργοί ~50 εκατ. χρόνια πριν 

• Όμως, περιέχει ενεργά μη-LTR ρετροτρανσποζόνια (L1)



• Παρά την ύπαρξη περισσοτέρων από 500,000 
αντιγράφων μη-LTR ρετρομεταθετών (L1) στο 
ανθρώπινο γονιδίωμα, τα περισσότερα είναι 
αδρανή εξαιτίας σημειακών μεταλλάξεων, 
αναδιατάξεων ή ελειμμάτων. Μόνο ένα μικρό 
υποσύνολο 80–100 τέτοιων στοιχείων είναι ενεργό 
σε έναν άνθρωπο



Τα ποσοστά των διαφορετικών οικογενειών μεταθετών στοιχείων σε διάφορους οργανισμούς



Τα μεταθετά στοιχεία συνιστούν ένα μεγάλο ποσοστό του γονιδιώματος.



Alu ρετροστοιχεία
 Τα ρετροστοιχεία Alu αποτελούν περίπου το 11% του ανθρώπινου 

γονιδιώματος

 Το όνομα προέρχεται από την ιδιότητά τους να πέπτονται από το 
περιοριστικό ένζυμο που προέρχεται από τον Arthrobacter luteus
(Alu: AGCT). 

 Τα ρετροστοιχεία Alu ανήκουν στην οικογένεια των SINEs. 

 Τα Alus έχουν μήκος περίπου 300 bp και περιέχουν αριστερά και 
δεξιά μονομερή. 

 Τα Alus εμπλέκονται σε ανασυνδυασμούς με άλλα Alus καθώς και 
των γειτονικών τους περιοχών. 

 Τα Alus δεν κωδικοποιούν την αντίστροφη μεταγραφάση και 
επομένως είναι μη-αυτόνομα στοιχεία. Για την ενεργοποίησή τους 
η αντίστροφη μεταγραφάση πρέπει να δοθεί από ένα LINE. 





Ο αμοιβαίος ανασυνδυασμός 
ανάμεσα σε ομόρροπες 
επαναλήψεις εξαλείφει το 
υλικό ανάμεσά τους. Κάθε 
προϊόν του ανασυνδυασμού
έχει ένα αντίγραφο της 
ομόρροπης επανάληψης.



Ο αμοιβαίος ανασυνδυασμός 
ανάμεσα σε ανάστροφες 
επαναλήψεις αναστρέφει την 
περιοχή ανάμεσά τους.



Τα Alus εμπλέκονται σε ανθρώπινες παθήσεις

 Οι εισαγωγές των στοιχείων Alu συχνά διασπούν γονίδια και 
ως αποτέλεσμα καταλήγουν σε κληρονομήσιμες ασθένειες. 

 Η πρώτη αναφορά ανασυνδυασμού με βάση στοιχεία Alu ο 
οποίος επέφερε μια επικρατή, κληρονομίσημη προδιάθεση 
για καρκίνο ήταν μια αναφορά του 1995 για hereditary
nonpolyposis colorectal cancer [Nystrom-Lahti]. 

 Οι επόμενες ασθένειες του ανθρώπου έχουν συνδεθεί με 
εισαγωγές στοιχείων Alu: 
 Καρκίνος του στήθους
 Σάρκωμα του Ewing 
 Οικογενειακή υπερχοληστερολαιμία
 Αιμοφιλία
 Neurofibromatosis
 Diabetes mellitus type II



Ο ανασυνδυασμός ανάμεσα στα 
στοιχεία Alu προκαλεί μεταλλαγές στο 
γονίδιο που κωδικοποιεί τον 
υποδοχέα της λιποπρωτεΐνης χαμηλής 
πυκνότητας (LDLR).

Προσδένεται η LDL αλλά δεν εισέρχεται στο κύτταρο, με αποτέλεσμα τη συσσώρευση χοληστερόλης στο αίμα

Έλλειψη διαμεμβρανικής επικράτειας του LDLR με αποτέλεσμα την εξαγωγή του από το κύτταρο

Στον LDLR προσ-
δένεται η LDL που 
διακινεί τη χοληστε-
ρόλη στο αίμα. 





Στον άνθρωπο έχουν χαρακτηριστεί νέες ενθέσεις 
ρετροτρανσποζονίων σε ~50 μεμονωμένες 
περιπτώσεις 34 διαφορετικών ασθενειών. 
Αιμοφιλία

Μυϊκή δυστροφία

β-θαλασσαιμία

Οξεία ολική ανοσοανεπάρκεια

Σύμφωνα με τις τρέχουσες εκτιμήσεις, 1 στις 600 
μεταλλαγές στον άνθρωπο οφείλονται σε ενθέσεις 
ρετροτρασνποζονίων



Κεντρομερή

Τελομερή

Μικροδορυφόροι



































Short Tandem Repeats
 Επαναλήψεις 1-7 bp

 Τυχαία και ευρεία κατανομή στα γονιδιώματα

 Ιδιαίτερα μεταβλητοί τόποι

 Δυνατότητα ενίσχυσης μέσω PCR

 Συνεπικρατείς χαρακτήρες, δηλαδή είναι εμφανείς οι ετεροζυγώτες







Πληθυσμιακές και εξελικτικές μελέτες

Διερεύνηση εγκλημάτων

Ανίχνευση πατρότητας

Προσδιορισμός καταγωγής

Αναγνώριση θυμάτων



 Η συνδυαστική πιθανότητα οποιουδήποτε ατόμου να έχει ένα συγκεκριμένο συνδυασμό 13 
μικροδορυφορικών αλληλομόρφων είναι 1/840 τρισεκατομμύρια!!! 

 Σκεφτείτε ότι ο πληθυσμός της γης είναι ~7,6 δισεκατομμύρια




