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Origen hipotético de genes eucaridticos

(Koonin, E.V., 2013)
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Origen de los genes (dominios)

* La hipotesis de un unico gen, una unica proteina y una sola funcion, se
ha tornado obsoleto actualmente.
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Dominio primordial
“B-hammerhead”
en cuatro
plegamientos
diferentes, abarca
funciones muy
diversas (Alva, V. et al., 2015)

Ortdlogo: secuencia homologa en diferentes
especies que se originan de ancestor comun.
(via especiacion)

Pardlogo: secuencia cuyo ancestro comun es
Diferente (via duplicacién)



Origen de los genes (dominios)

* Hay datos describiendo la duplicacion de genes y sus variantes pero no
hay evaluaciones sobre los modelos de surgimiento de genes y sus
predicciones.

* Cuales son los mecanismos selectivos y evolutivos involucrados con el
surgll.mlento, mantenimiento y evolucion (“destino”) de los genes
duplicados?



Mecanismo de origen de nuevos genes
(Chen et al. 2013)
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Mecanismo de origen de nuevos genes
(Chen et al. 2013)
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Fases de preservaciéon estable de un gen

d U p I iCa d O (Innan & Kondrashov, 2010)
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Indices para evaluar la fijacion de un gen
d U p | iCa d O (Innan & Kondrashov, 2010)

» Ti: the average number of pairwise nucleotide differences

« K_: rate of synonymous evolution, measured as the number of synonymous
substitutions divided by the number of synonymous sites

« K.: rate of non-synonymous evolution, measured as the number of non-synonymous
substitutions divided by the number of non-synonymous sites

« T_: synonymous level of polymorphism, measured as the average number of pairwise
synonymous differences divided by the number of synonymous sites

« T, non-synonymous level of polymorphism, measured as the average
number of pairwise non-synonymous differences divided by the number of

NON-synonymous sites

« w,: equal to K, /K, representing the strength of selection on non-synonymous
substitutions

» @ _: equal to m, /i, representing the strength of selection on non-synonymous
polymorphisms



Modelos de genes duplicados por proceso
SGIECCién neUtraI (Innan & Kondrashov, 2010)

Category | —

Neofunctionalization

DDC

Specialization

Duplication

Fixation of
duplication

Fate-determining
mutation

Stable maintenance

wk>1

wk diferentes

wk>1



Modelos de genes duplicados por proceso
SEIECCién neUtraI (Innan & Kondrashov, 2010)

Name

Category |

Neofunc-

tionalization

DDC

Specialization

or EAC

Functional evolution

Function

of original

copy

Kept

Subfunc-
tionalized

Subfunc-
tionalized

Function
of new

copy

Novel

Subfunc-
tionalized

Subfunc-
tionalized

Fate-

determining

mutation

Gain-of-
function
mutations

Loss-of-
function
mutations

Gain-of-

function
mutations

Fixation phase

Selection on
new copy

Neutral

Neutral

Neutral

Fate-determination phase

Selection

on original

copy

Purifying
selection

Relaxed
purifying
selection

Relaxed

purifying
selection

Selection on
new copy

Neutral

Relaxed
purifying
selection

Relaxed

purifying
selection

Preservation phase*

Molecular Molecular
evolutionin  evolution in
original copy new copy

a p
p p
p p



Modelos de genes duplicados con efecto

Category Il —

Positive dosage

Shielding against
deleterious
mutations

Modified duplication

Ve ntaj OSO (Innan & Kondrashov, 2010)

wk<1

wk<1

wk>1



Modelos de genes duplicados con efecto
Ve ntaj OSO (Innan & Kondrashov, 2010)

Name Functional evolution
Function Function
of original  of new
copy copy

Category I
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original
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deleterious
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Modified Kept Novel

duplication

Fate-
determining
mutation

NA

NA

Gain-of-
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Positive selection
on duplication
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on duplication

Fate-determination phase

Selection Selection on
on original new copy
copy

NA NA

Relaxed Relaxed
purifying purifying
selection selection

NA NA

Preservation phase*

Molecular Molecular
evolutionin evolutionin
original copy new copy

a a
NA NA
a p



Modelos de genes duplicados con variacion
gé n iCa (Innan & Kondrashov, 2010)
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Modelos de genes duplicados con variacion

Name

Category Il

Permanent
heterozygote

Adaptive
radiation
model

Diversifying
selection

Y 4 °
ge n |Ca (Innan & Kondrashov, 2010)

Functional evolution

Function
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copy

Subfunc-
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Kept

Multiple
functions

Function
of new
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Novel
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determining
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Posible destino evolutivo de una proteina
que adquirid una segunda funcidn (copiey, s.0. 2014)
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Los pseudogenes son la transicion entre una
secuencia defectuosa y una functional?

* Definicion:
* -Cualquier secuencia gendmica que es similar a otro gen y es defectuoso

* Se han identificado en genomas de metazoos unos 10 000 a 20 000 regiones
pseudogénicas.

* Pseudogenes funcionales:

e Secuencias donde se identifico la region parental funcional y tiene un impacto
bioldgico o funcion

* Se han identificado cinasas, nitrato sintasas, receptores de membrana,
proteinas ribosomales y globinas.



Pseudogenes funcionales en eucariotas

(Cheetham, S.W. et al., 2019)
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Origen de los genes (dominios)

* -Genes “antiguos”, son aquellos que han cambiado muy poco
comparando grupos filogenéticamente poco derivados ( )

* -Genes nuevos, son agquellos que han surgido recientemente de un
linaje dado.

* Genes huerfanos “nuevos”, son genes donde no se han encontrado
homologos en otros linajes.



N U EVOS ge n ES ? (Rodelspergel, Ch. et al. 2019)

Duplicated genes



Estudio de Caso: Familia g2 de la Fosfolipasa A2

(Koluradov, I. et al., 2019)

* Se analizaron 90 genomas * El cluster de genes ubicado entre
dos genes OTUD3 y UBXN10; en
una region sinténica de 10 genes

* Posee muiltiples roles flanqueantes

funcionales:

* Inmunidad en mamiferos
« \lenomas en serpientes * La expansioén de la familia de
genes (aprox. 14 miembros) son

extracelulares y “exoquimicas”



La reconciliacion filogenética para evitar error
de método ganancia-pérdida (s, i eta, 2013
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Familia g2 con sus relaciones y funciones de
Ia fOSfO“pasa Az (Koluradov, I. et al., 2019)

PHOSPHOLIPASES A2 GROUP 2 (Pla2g2)
SYMBOL NAME PRESENCE IN TAXONOMICAL LINEAGES FUNCTION

@ o MR K m P § Regulationof T cellactivation/proliferation/differentiation
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Estructura del gen Pla2g2E en vertebrados

(Koluradov, I. et al., 2019)

A mammalian Pla2g2E
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Localizacion del cluster Pla2g2 en anfibios,
aves, esquamata y mamiferos woradoy . etal, 2019
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Expansion del cluster Pla2g2 en tetrapodos

(Koluradov, I. et al., 2019)
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Evolucion del cluster Pla2g2 «ouradoni.etat, 2019)
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Hipotesis de la duplicacion por inversion en
tandem del clado EFC oturadov.i.etal, 2019)
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Secuencias consenso entre elapides y

Vipé rides gZGC (Koluradov, I. et al., 2019)




Evolucion del cluster Pla2g2 «ouradov 1. etat, 2019)
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Qué modelo explica mejor los datos de la
familia de genes de la fosfolipasa A2?

* 1.-Neofuncionalidad
 2.-Duplicacion

e 3.-Subfuncionalidad

* 4 -Genes bifuncionales
* 5-0Opcion 2y luego 1
* 6.- Opcion 1y luego 2
e 7.-Opciones 1 al 4

e 8.-Neo-Lamarkismo?
«9.-77
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Evidencia de Transferencia Horizontal de ADN

* Evolucion de bacterias por * Genes derivados de THG con
mecanismos de movimiento de funciones varias en plantas
ADN

* Genes derivados de THG

e Secuencias mitocondriales al funcionales en vias metabdlicas

nucleo en plantas de eucariotas

* Movimiento de elementos
transponibles entre especies de
animales



Transferencia horizontal de genes (THG)

(Soucy, S.M. et al. 2015)

b Cell fusion




Transferencia horizontal de genes (THG)

(Soucy, S.M. et al. 2015)
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THG en bacterias esta muy bien documentado:
adquisicion de ventajas y resistencia

(Frost, L.S. et al. 2005)
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Amplia THG de secuencias mitocondriales entre

especies de plantas no relacionadas
a:rps2, b: rpsll, f: atpl (sregthonsson, U. et al. 2003)
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Amplia THG de secuencias mitocondriales entre
especies de plantas no relacionadas wregnonsson, u. etal. 2003

rps?% Betula h 7
Corylus

. (CRASUANNA Rosids

Fagus
Oxalls

[ Abelia
A oo Lonicera

Apium .

Nicotiana Asterids Eudicots
| Sarracenia
sl ’ Actinidia

Buxus
Platanus
afp1 F Bocconla

Caulophyllum— Berberidaceae
Sanguinaria Papaveraceae

[ pse Ranunculus — Ranunculaceae
— R |
3 rpsil ’ Juncus 5 -
Pandanus Monocots
Acorus _
mgnohap ) noliids
|_|_ ) Mag

Ausrrobaﬂoya=

Basal
Nymphaea angiosperms

Amborella

y

FT T T T T T rrrrrrrrrorrl
180 180 140 120 100 80 80 40 20 O

Time (Myr ago)



THG en plantas souy, sm.eta. 2015

Eukaryotes
I 1
Land plants
I |
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Function:

* Plastid biogenesis
* Starch metabolism
* Alcohol fermentation

Mitochondrial HGT

Function:
Phototropic response

Function:

* DNA replication and repair

* Pathogen and abiotic
stress resistance

N— Function:
* DNA damage repair

* Vascular development

* Plant defence

* Stress tolerance

* Biosynthesis of starch,
polyamines and hormones

* Cellulose degradation

* Pollen and seed germination

* Nutrient transport

Function:
* Detoxification
* Environment adaptation



Genes funcionales derivados de THG anetten & shattacharya,

2020)

Examples of eukaryotic pathways impacted by HGT

(viii) Thermostability and heterotrophy (i) Nutrient absorption of host tissue
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Funcionalidad de genes por duplicacion de
g€N0IMaA (ehrenreich, 1.M. 2020)
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Estudio Caso 2: Duplicaciéon de genes y/o transferencia
horizontal de genes para explicar origen de |la Fotosintesis
(fotdlisis del agua)
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(Shevela et al. 2023)



Estudio Caso 2: Duplicaciéon de genes y/o transferencia
horizontal de genes para explicar origen de |la Fotosintesis
(fotdlisis del agua)

Fotosintesis oxigenica Fotosistema i Fotosistema |
., D1 (Mn,CaO¢)/D2 saA, psaB
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Organismos Cianobacterias, algas y plantas  Cianobacterias, algas y plantas
Fotosintesis anoxigenica Anoxico Homodimero |
Ly M pshA, pscA

Centro de Reaccion
Organismos Proteobacteria, Chloroflexota Chlorobia, Firmicutes




Arreglo estructural del fotosistema tipo |l (a) y tipo | (b) (otiver
et al. 2023)
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Filogenias de los fotosistemas tipo | y tipo Il (oiiver et al. 2023)
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Esquema de la evolucion de la fotosintesis (cardona, 2019)

mrca of Cyanobacteria

ATP synthase
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GO srD1 rD1 D1’ D1

Reconstruccion de la
secuencia ancestral de los

E170 E170
s0 Jero e ligandos Mn,CaO; de D1 enla
H332 H332 H332 . .
E333  fe333  fE333 fllogenla de D1 \ D2 oliver etal,
H337 H337 H337
p342 p342 D342 E170D 2023)
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-Residuos en azul representan secuencia ancestral
-Residuos en rojos los que se perdieron
5170 -Circulos en azul representan capacidad de oxidar agua
189 . L .,
H332 -Circulos en rojo indican la pérdida de la funcion
E333
H337
D342

A344



Filogenia de las proteinas D1y D2 en organismosy
cianofagos (slesak & Slesak, 2022)
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