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МОБІЛЬНІ ГЕНЕТИЧНІ ЕЛЕМЕНТИ
ГЕНОМУ ЛЮДИНИ: СТРУКТУРА,

РОЗПОДІЛ І ФУНКЦІОНАЛЬНА РОЛЬ

Наведено дані про мобільні генетичні елементи

(МГЕ) людини, на частку яких припадає майже 45 % ге�

ному. Поряд із класифікацією і локалізацією МГЕ особ�

ливу увагу приділено їхній ролі у функціонуванні геному,

зокрема участі у рекомбінаційних процесах, регуляції ак�

тивності генів та в утворенні нових генів.

Вступ

Мобільні генетичні елементи (МГЕ), або

транспозони, – це нуклеотидні послідовності,

які можуть змінювати свою локалізацію у гено,

мі [1]. Відкриті вони Барбарою МакКлінток у

40,х роках минулого століття на кукурудзі [2].

Відтоді їх знайдено в геномах різних організ,

мів [3]. Вони здебільшого становлять значну

частину ДНК еукаріотів [4–10], зокрема, май,

же 45 % геному людини [11] (рис. 1). За різними

підрахунками це від 3 до 4 млн окремих копій

транспозонів. Значна частина унікальної ДНК

також походить від древніх копій МГЕ, але вони

мутували і вже не розпізнаються як транспозо,

ни [12]. Геном людини містить не лише власні

МГЕ або їхні фрагменти. Є дані про наявність

В2 елементів миші [13], а також фрагментів

еукаріотних ретроелементів та бактеріальних

IS,елементів у складі мтДНК та мітохондрі,

альноподібних послідовностей у ядерній ДНК

[14]. Очевидно, частка МГЕ у геномі людини

більша, ніж прийнято вважати дотепер.

Класифікація і структура МГЕ

Мобільні елементи відрізняються структу,

рою і особливостями транспозиції, що дозволи,

ло поділити їх на дві групи – ДНК,транспозо,

ни і ретроелементи (рис. 2). ДНК, транспозони

переміщуються по геному у вигляді ДНК,ових

копій із використанням різних механізмів.

Ретроелементи розмножуються за допомогою

своїх РНК,ових копій, використовуючи для

цього зворотну транскриптазу. Ретроелементи

поділяють на три класи: LINE (Long Interspersed

Nuclear Elements), або довгі дисперговані пов,

тори; SINE (Short Interspersed Nuclear Elements),

чи короткі дисперговані повтори; LTR (retro,

virus,like elements with Long Terminal Repeats),

або ретровірусоподібні елементи, до яких на,

лежать і ендогенні ретровіруси [9, 10, 15].

LINE елементи (довжина 3,5–8 тис.п.н.)

широко розповсюджені у геномах еукаріотів

(за винятком Saccharomyces cerevisiae). Вони

кодують два білки – ДНК,зв’язувальний білок

р40, який, можливо, прискорює асоціацію РНК

інтермедіата транспозиції та ДНК,мішені ін,

теграції [16], і білок, який має ендонуклеазну

та зворотнотранскриптазну активність. На 3',

кінці LINE елементи містять полі(А),ділянки,

які відіграють важливу роль у інтеграції до но,

вих геномних локусів [17, 18]. Транскрипція

здійснюється клітинною РНК,полімеразою ІІ
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із внутрішнього промотора [19]. У геномі люди,

ни знайдено три родини LINE послідовностей,

на частку яких припадає близько 21 % ядерної

ДНК [11]. Тільки LINE,1 елементи є активни,

ми, до того ж лише близько 100 послідовнос,

тей [20], оскільки переважна більшість елемен,

тів делетована із 5',кінця [21]. Усіченість 5',

кінців LINE елементів пояснюють абортивною

зворотною транскрипцією, під час якої зворот,

на транскриптаза (ревертаза) відділяється від

матриці РНК, не встигнувши здійснити синтез

повної копії кДНК. Вдалося локалізувати 82

повнорозмірні послідовності LINE1 елементів

[20]. Найбільше їх на хромосомах 1, 7 і Х, не

виявлено на хромосомах 19 і 21.

Елементи родини LINE,2 мають на 3',кін,

ці 50 п.н., гомологічних MIR,повторам, і ко,

дують продукт, який на 59 % схожий з ревер,

тазою LINE,подібного елемента риби,їжака

(pufferfish) [22, 23]. LINE,3 елементи склада,

ються із фрагментів древніх підродин LINE

повторів і кодують білковий продукт, який на

66 % подібний до зворотної транскриптази че,

репахи [24]. 

Виявлено значну гомологію LINE елементів

із ретроінтронами бактерій і органел або інтро,

нами групи II і зворотною транскриптазою те,

ломераз [25]. Вважають, що LINE елементи є

найдревнішим класом ретротранспозонів, і,

можливо, перші LTR елементи виникли внаслі,

док набуття LINE елементом LTR повторів [26].

SINE елементи (довжина 50–700 п.н.) є па,

сивними транспозонами, оскільки не кодують

ніяких білків. Вони мають внутрішній промо,

тор для РНК,полімерази ІІІ і полі(А),послідов,

ність на 3',кінці [27]. Для транспозиції SINE

елементи використовують зворотну транс,

криптазу LINE,1 елемента [28, 29]. Геном лю,

дини містить три родини SINE елементів, які

становлять близько 13 % ядерної ДНК [11].

MIR,повтори (Mammalian,wide Interspersed

Repeat) присутні у геномах ссавців, а також ін,

ших хребетних [30]. Вони є класичними тРНК,

подібними SINE елементами і складаються із

конcервативної частини, яка, в свою чергу, має

тРНК,подібну ділянку і центральний коровий

домен та варіабельну частину, яка виявляє го,

мологію із 3',кінцями різних LINE повторів

(для MIR – це LINE,2, для MIR3 – LINE,3)

[23, 31, 32]. Порівняння тРНК,подібних SINE

повторів із геномів рептилій, птахів, риб і без,

хребетних виявило схожість їхніх корових до,

менів. Це дозволило розглядати еволюцію МIR,

повторів ссавців від предкових CORE,SINE

повторів [30]. За даними Mir Database послідов,

ності, гомологічні MIR,повторам, виявлено у

рослин, бактерій і навіть у вірусів (htt:// mir.

parallel.ru).
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Рис. 1. Частка МГЕ у геномі еукаріотів: по вертикалі – організм, по горизонталі – кількість МГЕ, %



Alu,повтори (довжина близько 300 п.н.) най,

чисельніші із SINE елементів у геномі людини.

Назву вони одержали від AluI рестриктази, для

якої більшість із повторів мають внутрішній

сайт пізнавання. Alu�повтор є димером, який

складається із двох гомологічних, але не іден,

тичних мономерів, з’єднаних А,багатою ділян,

кою. На 3',кінці також знаходиться полі(А),

послідовність [33]. Обидва мономери мають

загальну предкову нуклеотидну послідовність,

яка гомологічна 7SL РНК – низькомолекуляр,

ній РНК, яка бере участь у внутрішньоклітин,

ному транспорті [34]. Мономерному варіанту

Alu,повтора у гризунів відповідає В1 елемент

[35]. Донедавна вважали, що Alu,повтори зу,

стрічаються тільки у приматів [36]. Їх поділя,

ють на три родини – молоді (Y), середні (S) і

древні (J) та на 14 основних підродин, які від,

різняються еволюційним віком [12, 37, 38]. Alu,

повтори містять значну кількість точкових му,

тацій, спектр яких характерний для певної під,

родини. Такі мутації називаються «діагностич,

ними». Для Alu�повторів древніх підродин

характерна значна гетерогенність, деградація

обох фланкуючих послідовностей і полі(А),ді,

лянок [39]. Структура Alu,підродин, а також

структура членів окремих підродин консерва,

тивна. Alu,повтори гомологічні одне одному,

проте відмінності можуть сягати до 24 % [12].

Незважаючи на численні відмінності первинної

структури, всі члени Alu,родини зберігають ха,

рактерну тРНК,подібну вторинну структуру

[40]. Ця особливість Alu,повторів може мати

важливе значення у регуляції різних генетич,

них процесів [41].

У геномі людини є повтори, специфічні

тільки для Homo sapiens – Yc1, Ya5a2, Yb9 (їхня

кількість близько 1000). Деякі члени Alu,під,

родини інтегрували до геному людини недав,

но і можуть існувати в одній популяції, в сім’ї

або у однієї людини [42].

При дослідженні некодуючих ділянок гено,

му виявлено, що деякі з них походять від древ,

ньої родини SINE елементів. Оскільки вони

присутні як у геномах ссавців, так і у птахів, їх

названо AmnSINE (Amniota) елементами [43].

Ці елементи є химерними структурами. Вони

мають 5S pРНК,подібну ділянку і ділянку, го,

мологічну до тРНК,подібних SINE елементів.

Крім того, у них є Deu,домен, який консерва,
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тивний для SINE елементів вторинноротих

(група тварин, яка охоплює голкошкірих, на,

півхордових і хордових). Оскільки SINE еле,

менти є здебільшого видо, або родоспецифіч,

ними, це дало підставу говорити про утворення

SINE елементів de novo. Проте механізм цього

процесу досі невідомий.

Близько 8 % геному людини припадає на

LTR елементи [11]. Вони найрізноманітніші

серед МГЕ людини. До складу LTR елементів

входять у зміненому вигляді три основні

структурні ретровірусні гени. Ген gag кодує

«серцевину» вірусу, ген pol кодує, серед інших

білків, зворотну транскриптазу і ген env –

компоненти оболонки вірусу. З обох боків ві,

русні гени обрамлені довгими кінцевими по,

вторами або LTR повторами, основна функція

яких – забезпечення ефективної транскрипції

ретровірусу. Типовий LTR повтор має увесь

комплекс регуляторних елементів: промотор,

енхансер, сигнал поліаденілування [44, 45].

Крім того, деякі LTR повтори містять елементи

відгуку (response elements, RE) або елементи

реагування на сигнали, які надходять до клі,

тини ззовні, наприклад на гормони, а також

мають різноманітні сайти зв’язування транс,

крипційних факторів [46]. Нуклеотидні послі,

довності LTR повторів унікальні для кожної із

родини LTR елементів. Близько 75 % LTR еле,

ментів існують у кластерах інших ретроеле,

ментів [44]. Більшість, а саме 85 % послідов,

ностей LTR елементів, які збереглись у геномі

людини, містять тільки довгі кінцеві повтори.

Їх називають соло,LTR, а проміжні повтори

втрачені, очевидно, внаслідок гомологічної

рекомбінації між фланкуючими LTR повтора,

ми [47]. Повнорозмірний ендогенний прові,

рус HERV,K знайдено в 9,му інтроні гена С4А
і деяких генів С4В людини та вищих приматів

[48]. Ендогенні ретровіруси – релікти древніх

інфекцій, проте жоден із ендогенних ретрові,

русів не може формувати інфекційні часточки.

Є дані, що деякі ендогенні ретровіруси ще й до,

сі зберігають інфекційність. Спонтанно при по,

ділі клітин вони можуть об’єднуватись фраг,

ментами і формувати життєздатні віруси [45].

У мавп набагато меньше ендогенних вірусів

або їх взагалі немає. Це дало підставу вислови,

ти думку про можливу участь LTR елементів

у дивергенції ліній людини і шимпанзе [44].

MaLR (Mammalian apparent LTR,retrotrans,

poson) елементи, які також входять до класу

LTR елементів, за структурою подібні до рет,

ровірусів, проте їхній продукт не нагадує рет,

ровірусні білки [49].

Від LTR ендогенного ретровірусу людини

HERV,K походять ретроелементи типу SINE,

R [50]. Вони мають особливості, характерні

для елементів класу SINE, зокрема, у них від,

сутні кінцеві чи інвертовані повтори, мають

полі(А),послідовність на 3',кінці і не кодують

білки. Таких ретроелементів у геномі людини

виявлено від 4 до 5 тисяч. SINE,R елементи

разом із Alu�повторами і тандемними повтора,

ми входять до складу складних ретроелементів

SVA (SVA = SINE,R + VNTR + Alu) [51]. У ге,

номі людини ідентифіковано близько 3 тисяч

SVA елементів. Вони наймолодші ретроеле,

менти у приматів [52].

На частку ДНК,транспозонів у геномі лю,

дини припадає близько 3 % ядерної ДНК [11].

ДНК,транспозони кодують транспозазу і на

кінцях мають інвертовані та короткі прямі пов,

тори, які утворюються при інтеграції транспозо,

ну до сайту,мішені. Останнім часом у геномах

еукаріотів знайдено ще кілька типів ДНК,

транспозонів – Helitron, Merlin/IS1016 і Polinton

[53–55]. Елементи класу Helitron, або їх ще на,

зивають елементи із реплікацією за типом кіль,

ця, що котиться, не мають звичайних структур,

них ознак МГЕ [53]. Зокрема, у них відсутні

кінцеві повтори. За механізмом транспозиції

вони нагадують бактеріальний інсерційний

елемент IS91 і гемінівіруси. Припускають, що

такі елементи дали початок рослинним вірусам.

Кілька нових родин ДНК,транспозонів було

ідентифіковано у широкого кола тварин від

нематод до людини [54]. Ці елементи кодують

транспозазу, яка подібна до транспозази бак,

теріальних інсерційних послідовностей IS1016.

Також спільними рисами нових еукаріотних і

бактеріальних інсерційних елементів IS1061 є

схожість у кінцевих інвертованих повторах і

величині дуплікації сайта,мішені. У геномі лю,

дини виявлено близько 30 таких послідовнос,

тей. Polinton є найскладнішим класом ДНК,

транспозонів у еукаріотів. Елементи мають

довжину 15–20 тис.п.н. і кодують до 10 різних

білків, зокрема ДНК,полімеразу B, ретровіру,

соподібну інтегразу і аденовірусоподібну про,
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теазу [55]. Припускають, що, можливо, Polintons

походять від лінійних плазмід, а древні Polin,

tons, у свою чергу, дали початок аденовірусам.

Хромосомна і генна локалізація МГЕ

МГЕ присутні на всіх хромосомах людини

[56–79]. Найбільше їх у статевих хромосомах,

а серед аутосом – у хромосомі 19 (рис. 3, а).

Різні класи МГЕ розподілені на хромосомах

по,різному, зокрема, на хромосомі 19 перева,

жають SINE елементи (Alu,повтори) [74]. Х,

хромосома на 1/3 складається із LINE елемен,

тів (LINE,1) [78], а Y,хромосома збагачена

ендогенними ретровірусами, особливо ERV,I і

ERV,II і AluYa – повторами [79–81]. Інші

МГЕ, такі як ДНК,транспозони, LINE,2 еле,

менти чи MIR,повтори, розподілені на різних

хромосомах рівномірно [80, 82]. Що стосуєть,

ся розподілу МГЕ вздовж хромосом (рис. 3, б),

то простежується пряма залежність між роз,

поділом Alu,повторів і густиною генів [82, 83].

Ці елементи переважають у еухроматинових

ділянках хромосом [84, 85]. Деякі автори про,

стежують таку ж залежність і для LTR елемен,

тів [44], тоді як гетерохроматинові ділянки

збагачені LINE елементами [84, 85]. Є дані,

що LINE,1 елементи присутні у центромер,

них і прицентромерних ділянках хромосом

людини і, можливо, беруть участь у забезпе,

ченні правильної сегрегації хромосом [86].

МГЕ мають тенденцію інтегрувати до не,

кодуючих ділянок геному (таких як інтрони,

фланковані ділянки генів та у міжгенні ділян,

ки) [87]. В середньому в інтронах МГЕ станов,
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Рис. 3. Хромосомна локалізація мобільних гене,

тичних елементів: а – частка МГЕ (по вертика,

лі, %) на хромосомах людини (по горизонталі);

б – розподіл МГЕ вздовж хромосоми



лять близько 90 %, в екзонах на їхню частку

припадає трохи більше 10 %, зокрема близько

4 % на кодуючі білок ділянки генів [88]. У ко,

дуючих ділянках переважають SINE елементи.

На рис. 4 наведено кілька прикладів, коли

МГЕ становлять понад 80 % кодуючої послі,

довності [89]. Зокрема, кодуюча послідовність

гена HHCM, продукт якого ідентифіковано у

клітинах гепатокарциноми, на 89,9 % склада,

ється із трьох 5',кінців LINE,1 послідовнос,

тей. Ген BNIP3 кодує білок, який задіяний у

контролі апоптозу, 97 % його кодуючої послі,

довності належить мозаїчному ендогенному

ретровірусу людини, фрагменти якого об’єд,

нуються після сплайсингу. Кодуюча послідов,

ність гена GTF21RD2, який кодує транскрип,

ційний фактор, на 97,7 % перекривається із

фрагментами ДНК,транспозону Charliе. Клас,

тером із п’яти різних Alu�повторів на 99,6 % є

кодуюча послідовність гена AD7C, продукт

якого експресується у нейронах і надекспресу,

ється у мозку людей із захворюванням Альц,

геймера. Ген SYNCYTIN є частиною ендоген,

ного ретровірусу людини HERV, у якого

інактивовані gag і pol вірусні гени, але зберігся

змінений ген env. Він експресується у плацен,

ті і задіяний в утворенні синцитію [90, 91].

До 20 % генів містять МГЕ у нетрансльова,

них ділянках мРНК, де вони можуть впливати

на регуляцію генної експресії [92, 93], зокрема

МГЕ у 5',UTR впливають на ініціацію транс,

ляції. Наприклад, ген,онкосупресор BRCA1,
який модулює активність багатьох факторів

транскрипції і бере участь у репарації ДНК,

має два промотори. Транскрипти, які утворю,

ються із цих промоторів, відрізняються лідер,

ною послідовністю і характером експресії.

Ізоформа із короткою 5',UTR експресується у

клітинах раку молочної залози і нормальних

клітинах, тоді як ізоформа із довшою 5',UTR

експресується лише у трансформованих клі,

тинах. Остання мРНК транслюється менш

ефективно, що пов’язують із присутністю Alu,

повтору у лідерній послідовності цього транс,

крипту. Alu�повтор утворює стабільну вторинну

структуру, яка частково перешкоджає ініціації

трансляції. Наслідком дерегуляції транскрипції ге,

на BRCA1 у трансформованих клітинах є змен,

шення рівня нормального білка, що призво,

дить до генетичної нестабільності [94]. МГЕ у

3',UTR можуть бути мішенями для мікроРНК

[95] або джерелом регуляторних послідовнос,

тей, які впливають на стабільність мРНК [96,

97], наприклад ARE елементи [96].

У промоторних ділянках генів МГЕ виявле,

но за різними даними (залежно від довжини

проаналізованих послідовностей) від 24 до

83 % [92, 98]. Кількість МГЕ зростає у міру

віддаленості від старту транскрипції. Тут також

переважають SINE елементи. Показано, що

Alu,повторами збагачені 5',фланковані ділянки

генів, які причетні до біосинтезу білка, на від,

міну від генів розвитку центральної нервової

системи, розвитку скелету і органогенезу, що

містять меншу кількість Alu,повторів [99].

Роль МГЕ у функціонуванні геному

За останні роки не тільки для LTR елемен,

тів, які називають «пакетами регуляторної ін,

формації» [100], але і для інших МГЕ було по,

казано наявність у їхній структурі чисельних

регуляторних послідовностей. Наприклад, у

Alu,повторах ідентифіковано функціональні

сайти зв’язування для рецепторів ретиноїдної

кислоти [101, 102] і гормоно,акцепторні еле,

менти [103, 104]. Цікаво, що в Alu,повторах

також виявлено сайти зв’язування транскрип,

ційних факторів, які задіяні у гемопоезі, Т,клі,

тинній диференціації і при розвитку різних ор,

ганів (очі, зуби, серце, легені, мозок) [99], що

є ще одним доказом на користь участі Alu,по,

вторів в онтогенезі.

МГЕ можуть не лише впливати на регуляцію

генів, але й еволюціонувати у нові гени. Так,

серед генів людини щонайменше 47 походять

від МГЕ, переважно від ДНК,транспозонів

[11]. Це такі гени, як RAG1 і RAG2, продукти

яких комбінують гени імуноглобулінів при до,
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Рис. 4. МГЕ у кодуючих послідовностях генів (право,

руч зазначено, які саме МГЕ входять до кодуючої по,

слідовності відповідних генів)



зріванні лімфоцитів. Також від ДНК,транспо,

зону бере свій початок ген основного центро,

мерно,зв’язувального білка CENP,B. Від рет,

роелементів походять гени ВС200, теломерази

уже згадуваного синситину. І цей перелік

збільшується, зокрема ген PEG10, який, як вва,

жають, відіграв важливу роль у виникненні

плацентарних ссавців, за своєю структурою по,

дібний до ретротранспозону Sushi,ichi, що на,

лежить до родини LTR елементів (Ty3/gypsy

LTR) [105, 106]. Крім гена PEG10, у геномі лю,

дини останнім часом ідентифіковано ще 10 нео,

генів, які називають Mart генами, що походять

від гена gag ретроелемента Sushi,ichi [107, 108].

Уявлення про МГЕ як про «егоїстичну» ДНК

[109–112], яке панувало понад 20 років, посту,

пається місцем уявленню про них, як про «ге,

номний скарб» [113–115]. Їх вважають архітек,

торами геному [26], оскільки вони «перетасо,

вують» екзони [116], беруть участь в утворенні

псевдогенів [117, 118], химерних ретрогенів

[119, 120] та сегментних дуплікаціях [121] і є

одними із основних інструментів природної

генної інженерії.

Висока насиченість геному МГЕ створює

широкі можливості для рекомбінаційних про,

цесів [1, 3, 26]. Так, рекомбінація між гомоло,

гічними мобільними елементами на одній

хромосомі залежно від напрямку транспозонів

може призводити або до делецій чи дуплікацій,

або до інверсій. При рекомбінації між двома

мобільними елементами, які розташовані на

різних хромосомах, можуть виникати трансло,

кації. На сьогодні нараховують понад 50 захво,

рювань людини, які можуть бути спричинені

МГЕ [122–124]. Серед них – нейрофіброма,

тоз, хвороба Тея,Сакса, рак грудей, саркома

Юінга, гемофілія. Мутації, спричинені МГЕ,

можуть виникати як у статевих, так і соматич,

них клітинах [125]. Утворення філадельфійської

хромосоми при хронічному мієлоїдному лей,

козі може бути прикладом реципрокної транс,

локації, опосередкованої Alu,повторами [126].

МГЕ є не лише «гарячими точками» реком,

бінації, але і місцями фрагментації чи ламкос,

ті хромосом [127] та переважної інтеграції віру,

сів [128]. Гени, які розташовані у ламких

ділянках, часто містять підвищену кількість

LINE та LTR елементів. Кінці багатьох деле,

цій, які формуються у ракових клітинах, лока,

лізуються недалеко від LINE,1 елементів, то,

му припускають, що ці елементи сприяють

репарації розривів ламких ділянок шляхом ре,

комбінації між гомологічними копіями [127].

У ламкі ділянки часто відбувається інтеграція

вірусної ДНК. Наприклад, віруси папіломи 16
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Рис. 5. Alu,повтори і підтримання загальної архітектури

хромосом: а – димерна структура Alu,повтору; б – каркас, 

на роль Alu,повторів; в – «Alu»,код



і 18, які виявляють у хворих із карциномою

шийки матки, переважно інтегрують у ламкі

ділянки хромосом [129–131].

Як правило, МГЕ знаходяться у геномі в не,

активному стані. Це є наслідком мутування і

перетворення їх у дефектні копії [11, 26, 132].

Існують й інші механізми пригнічення актив,

ності МГЕ (серед яких РНК,інтерференція,

метилування і сайленсинг) [133, 134]. Разом із

тим збільшити швидкість транспозицій можуть,

зокрема, стресові умови зовнішнього середо,

вища [1, 2, 135]. 

Збільшення або зменшення кількості копій

МГЕ змінює розмір геному і може впливати

на його збалансованість.

У геномі людини Alu,повтори можуть бути

у двох орієнтаціях, прямій і зворотній, які

умовно позначені як (+) і (–). Аналізуючи

розподіл Alu,повторів у різних орієнтаціях, на

хромосомах 21 і 22 виявлено, що кількість Alu,

повторів у прямій орієнтації (+) збігається

із кількістю Alu,повторів у зворотній орієнта,

ції (–) вздовж кожної із цих хромосом (рис. 5,

б). Можливо, Alu,повтори виконують каркас,

ну роль і підтримують загальну архітектуру хро,

мосом [82]. Крім того, у геномі людини знахо,

дяться не лише канонічні димерні Alu,повтори

(LR) (рис. 5, а), але і мономерні (L, R), різні

димерні (LL, RR, RL, LR), тримерні (RLL,

LRL, LLR, RRL, RLR, LRR, LLL, RRR) і тет,

рамерні форми (LLRR, RRLL, LRLR, RLRL)

(рис. 5, в). Використовуючи різну комбінацію

мономерів у прямій і зворотній орієнтації,

Alu,повтори можуть створювати унікальний

малюнок вздовж хромосомної ДНК. Цей ма,

люнок може бути кодовим записом, який ви,

значає порядок розгортання генетичної ін,

формації у часі [41].

Це далеко не повний перелік процесів, у

яких задіяні МГЕ людини. Але все ж із такого

розмаїття функцій МГЕ можна виділити основ,

ні: це участь у рекомбінаційних процесах та

регуляції активності генів. Яким чином визна,

чаються напрямки функціонування МГЕ? За,

пропоновано концепцію, яка в загальних ри,

сах відповідає на це питання. Оскільки МГЕ

містять різноманітні мотиви функціональних

сайтів, що вказує на потенційні можливості, їх

пропонують розглядати як «рухливі касети

функціональних сайтів» чи «рухливі касети

елементів управління» [136, 137] (рис. 6). Ма,

ючи у своїй структурі мотиви енхансерів і сай,

ленсерів, МГЕ можуть впливати на активність

сусідніх генів. Через сайти рецепції зовнішніх

сигналів вони можуть індукувати транскрипцію

і транспозицію. Через тканиноспецифічні і

гормоночутливі сайти вони можуть бути залу,

чені в онтогенетичне управління і диференці,

ювання, а через сайти рекомбінації МГЕ мо,

жуть стати «гарячими точками» рекомбінацій і

хромосомних перебудов. Переміщуючись у ге,

номі, а також захоплюючи інші елементи управ,

ління, вони можуть змінювати підпорядкуван,

ня і експресію генів.

Таким чином, МГЕ можуть бути посеред,

никами між зовнішнім середовищем і геномом.

Це перегукується із думкою Барбари МакКлін,

ток про те, що при стресових ситуаціях геном

сам себе реконструює за допомогою МГЕ [2].

Підсумовуючи, можна зазначити, що вплив

МГЕ на функціонування геному людини ве,

личезний і виявляється як на хромосомному

рівні, так і на рівні роботи окремих генів.

O.V. Pidpala, A.P. Yatsishina, L.L. Lukash

HUMAN MOBILE GENETIC ELEMENTS: 

STRUCTURE, DISTRIBUTION 

AND FUNCTIONAL ROLE

Data concerning human mobile genetic elements

which make up 45 % of the genome are reviewed. Much

attention is focused on their role in genome functioning,

such as recombination, regulation of gene expression and

neogenes besides classification and distribution.
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Рис. 6. МГЕ – рухливі касети функціональних сайтів чи 

елементів управління



Е.В. Пидпала, Я.П. Яцышина, Л.Л. Лукаш

МОБИЛЬНЫЕ ГЕНЕТИЧЕСКИЕ ЭЛЕМЕНТЫ

ГЕНОМА ЧЕЛОВЕКА: СТРУКТУРА,

РАСПРЕДЕЛЕНИЕ И ФУНКЦИОНАЛЬНАЯ РОЛЬ

Представлены данные о мобильных генетических

элементах (МГЭ) человека, доля которых составляет

около 45 % генома. Кроме классификации и локали,

зации МГЭ, особое внимание уделено их роли в фун,

кционировании генома, а именно участии в рекомби,

национных процессах, регуляции активности генов и

в образовании новых генов.
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