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Abstract: Up to date, comp le te m itochondria l genomes of 321 ve rteb ra tes are deposited in GenBank. A fte r

com paring the sequence da ta, we summ ar ized the gene a rrangem ents o f these species in p resen t study. O f

those species, 81 have d istinct gene rea rrangem ents a ll invo lving tRNA genes. Among them, 9 gene rea rrange-

men ts d isp lay bo th gene o rder var iation and gene encod ing inve rtion. A llobse rved gene o rder changes o f ve rte-

b ra te m tDNAs fa ll in to 3 categories characte ristica lly: exchange o f pos ition between nearest ne ighbo r genes o r

segm ents; the changes c lose to con tro l reg ion or the o rig in o f ligh-t strand rep lication, occasiona lly accom pany ing

w ith dup lication of con tro l reg ion; o r the changes near the reg ion orig ina lly characte rized as -I Q-M. A ll b irds,

snakes, crocod iles and marsup ia ls have the ir un ique gene o rders respective ly. Gene inve rsion, ano the r d istin-

gu ished cha racte r o f the rearrangemen ,t is comm only ind ica ted by the transfe r o f tRNA genes from ligh-t strand

to heavy-s trand, wh ich ismore frequently obse rved in the fish and mamma.l Th ree species from d iffe ren t c lasses

share a com p lica ted inversion phenom enon: a ll genes encoded by heavy-strand excep t ND6. For exp lana tion o f

these rearrangemen ts, two mode ls, dup lication-random de le tion and recom b ina tion , we re common ly adop-t

ed by scien tists. Th is paper a lso g ives a b rie f summariza tion on the mechan ism o f these mode ls as we ll as the

app lica tion o f gene rearrangemen t in phy logene tic stud ies.
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脊椎动物线粒体 DNA的基因重排
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摘 要: 将 GenBank上已公布的 321种脊椎动物 m tDNA全序列,按纲整理归类,绘制基因排布图并进行比对。



比对结果表明: 81个物种的 m tDNA中观察到基因重排现象,涉及脊椎动物各纲,其中 9个物种同时存在基因顺序

变化和基因倒置现象,所有的基因重排都涉及 tRNA的变化。脊椎动物 m tDNA基因顺序变化可分为 3类: 1 )邻接

的基因或片段的位置交换; 2) 接近于控制序列或轻链起始位点的基因或片段的位置变化,有时还伴随着控制序列

的倍增; 3 ) -I Q-M区域的变化。所有鸟类、蛇类、鳄类和有袋类的 m tDNA具有各自独特的基因排列顺序。基因倒

置现象常见于鱼类和哺乳类,且多表现为 tRNA从轻链往重链上迁移。本文就这些基因重排现象、发生重排的机制

和 m tDNA基因重排在系统发生研究中的应用做一简要概述。
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动物线粒体基因组 (m tDNA)通常为 15 ~ 20

kb的双链闭合环状结构,根据氯化铯密度梯度离心

中的密度差异, DNA双链可分为重链 ( H-链 )和轻

链 ( L-链 )。一个典型的脊椎动物 m tDNA由 13个

蛋白质编码基因、2个 rRNA基因、22个 tRNA基

因、控制区 (D-loop)和轻链复制起始区组成,其中

除 ND 6和 8个 tRNA基因由 L-链编码外,其余基因

都由 H-链编码
[ 1, 2 ]
。由于 m tDNA基因组小、进化

快速、世代传递过程中一般没有重组及为母系遗传

等特点,已成为比较遗传学和系统发生学研究的理

想工具,同时 m tDNA的异常与人类某些疾病的关

系也一直是医学界关注的热点之一
[ 3, 4]
。

长期以来人们通常认为脊椎动物线粒体基因排

布相当保守,从盲鳗、鱼类、非洲爪蟾,一直到人类,

m tDNA都具有相同的基因排布方式
[ 5~ 12]

。随着公

共数据库中脊椎动物 m tDNA全序列数据迅速增

加,脊椎动物 m tDNA中存在的基因重排现象越来

越多地被发现
[ 13~ 17]

。但这些报道大都比较分散,

迄今尚未见对脊椎动物线粒体基因重排现象较系统

性的比较研究;此外,在已有关于脊椎动物 m tDNA

基因重排的报道中,除 Inoue等在研究星康吉鳗

(Conge r m y ria s te r )线粒体基因组时, 注意到

tRNA
Th r
基因从重链移到轻链编码的倒置现象

外
[ 16]

,多数作者均忽略了这一现象。本文就目前已

完成的脊椎动物 m tDNA基因组中基因排布情况作

归纳整理,并对 m tDNA基因重排机制和应用做一

概述。

1 脊椎动物线粒体基因组的重排

目前已在 GenBank上公布了 m tDNA全序列

的脊椎动物有 321种,现以纲为单位将其整理归

类,其中圆口纲 (Cyclostomata) 4种、鱼纲 ( P isces)

170种、两栖纲 (Amphib ia) 7种、爬行纲 ( Reptilia)

11种、鸟纲 ( Aves) 26种、哺乳纲 ( Mammalia) 103

种。根据这些 m tDNA序列绘制基因排布图,并进

行比对。结果表明,在这些脊椎动物 m tDNA基因

排布中, 240个物种的m tDNA基因排布完全相同

(圆口纲 2种,鱼纲 141种,两栖纲 5种,爬行纲 6

种,哺乳纲 86种 ),本文称之为脊椎动物线粒体基

因组的 典型排布 (图 1); 其余 81 个物种的

m tDNA中观察到基因重排现象,涉及脊椎动物各

纲,其中 28个物种存在基因倒置现象。可见,脊椎

动物 m tDNA基因重排并非只是进化过程中的偶然

现象。

1. 1 脊椎动物各纲 mtDNA基因排列顺序的变化

1. 1. 1 圆口纲

圆口纲中盲鳗目的蒲氏粘盲鳗 (Ep ta tre tus

bu rg e ri)和大西洋盲鳗 (Myx ine g lutino sa )的线粒

体基因顺序与脊椎动物的典型排布一致,但七鳃鳗

目中欧洲河鳗 (Lam pe te ra fluv ia tilis )和海七鳃鳗

( Pe tromyzon ma rinus ) 的 tRNA
Th r

, tRNA
G lu

,

tRNA
P ro
和 Cy t b 均出现位置的迁移。前两者紧密

排列移至控制区序列的 3端,后两者则一起移入控

制区序列,将其分隔为二 (图 1, A)。

1. 1. 2 鱼纲

在已知 170种鱼纲动物 mtDNA全序列中,有

19个物种的排列顺序不同于典型的脊椎动物排布

方式。这些变化归纳起来可分为 5类: 第一类是

tRNA
G lu

, tRNA
Th r
和 tRNA

P ro
在 ND 6~ 12S rRNA区

域间的移位。如: 长尾鲟 (C ae lo rinchus kish i-

nouye i ) 和纤 钻光 鱼 (G onos tom a g ra c ile ) 的

tRNA
G lu
分别移位到控制序列 5端和 Cy t b的 3端,

而且纤钻光鱼的 tRNA
Th r
和 tRNA

Pro
的位置发生交

换;阿拉斯加黑鱼 (Da llia pec to ra lis )的 tRNA
Th r
从

控制序列的 5端移入控制区序列中;银鲛 (C hmi ae-

ra m ons tro sa )等 3种鱼的 tRNA
P ro
均移位至控制序

列中;珍珠鱼 (Ca rapus be rm udens is )的 tRNA
Pro
移
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图 1 脊椎动物线粒体基因排列顺序的变化

tRNA 基因由相应氨基酸的单字母密码子表示, L1、L2、S1、S2 分别代表 tRNALeu (CUN )、tRNALeu (UUR )、tRNA Se r(AGY ) 和

tRNA Se r(UCN ) , P 、M 分别表示 tRNAP ro和 tRNAMe t的假基因; OL表示轻链复制起始位点; CR表示假控制区;灰色区域为控制区;

斜线标注与典型排布相比,排列位置发生变化的基因;下划线标注轻链编码基因;星号标注存在基因倒置现象的基因组。图中各基

因长度不等于原基因组中比例。

F ig. 1 Varia tions in gene order of the vertebrate m tDNA

tRNAs are indicated by the ir s tandard one-letter am ino ac id code. L1, L2, S1 and S2 depict tRNALeu (CUN ), tRNALeu (UUR ) ,

tRNA Se r(AGY ) and tRNA S e r(UCN ), respectively. The italicP andM represent pseudo tRNAP ro and pseudo tRNAMet separately. OL

is abbrev iated for orig in o f ligh-t strand replication. CR designates pseudo-control region. Grey boxes are control reg ion. Boxes

w ith diagonal are the genes, whose pos it ions have been changed, comparing w ith the typ ical arrangemen.t Boxes underlined are

the genes encoded by the ligh-t strand. As terisk smark the genome w ith gene invers ion. The s izes of the boxes are no t equa l to

the scale of true genes.

入控制序列的同时,其 tRNA
M e t
也移位到控制序列

的 3端。第二类是 tRNA
P ro
的缺失,典型代表为月

鱼 (Lamp ris gutta tus )和灯笼鱼 (D iaphus sp lend i-

dus )。此外月鱼还存在控制序列的缺失,灯笼鱼则

有 tRNA
G ln
和 tRNA

M et
的位置互换。第三类是 ND 6、

tRNA
G lu
和 tRNA

P ro
往控制序列内的移位。芒光灯笼

鱼 (Myc tophum a ffine )和星康吉鳗 m tDNA中都发

现此现象。所不同的是,这 3个基因紧密排列,移入

芒光灯笼鱼仅 300 bp的控制序列,将其分隔为两部

分;而全长近 3 000 bp的星康吉鳗控制区序列则被
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它们分成了 3段, ND 6和两个紧密排列的 tRNA基

因间隔了 607 bp。第四类是部分控制区序列往

tRNA
T rp

/tRNA
A la

/tRNA
Asp

/tRNA C ys /tRNA
Tyr
基因

簇的移位。在蝰鱼 (C hau liodus s loan i)中该段控制

序列移至 tRNA
Tyr
的 3端,并为随后移入的 tRNA

Cy s

分隔成两部分。而在以深海鲑鱼 (Ba thy la gus

ocho tens is )为代表的另 5种鱼中,该段控制区序列

则移入 tRNA
Trp
和 tRNA

A la
之间。鳗鲡目中的宽咽鱼

(Eurypa rynx pe le cano ide s )和囊咽鱼 (S accopha r-

ynx lavenbe rg i )共享第 5类排列方式: tRNA
T rp

, A 8 /

A 6 /CO X 3 /tRNA
G ly

/ND 3, tRNA
Leu (C UN )

/ND 5 /ND 6,

tRNA
Th r

/tRNA
P ro
和 tRNA

Ile
这 5个来自线粒体基因

组不同位置的基因簇或基因一起转移到 tRNA
T rp
和

tRNA
A la
间,并按上述顺序紧密排列在一起 (图 1, B)。

1. 1. 3 两栖纲

两栖类中有尾目和蚓螈目动物的 m tDNA呈现

典型的脊椎动物排布方式,基因重排现象目前仅见

于蛙科动物中。泽蛙 (Fe je rva rya lmi nocha ris )和

黑斑蛙 (Rana n ig rom acula ta )的 tRNA
Th r

, tRNA
P ro

和 tRNA
Leu (CUN )

都转移到 tRNA
Phe

5端,而且前者的

ND 5基因也移位到控制序列 3端,同时 tRNA
Me t
基

因还有一个串联重复的拷贝 (图 1, C )。在测得部

分序列的美洲牛蛙 (Rana ca te sbe iana )线粒体基

因组中也存在着与黑斑蛙一致的移位现象
[ 18]

,该现

象可能是无尾两栖类的 m tDNA基因排布特征。

1. 1. 4 爬行纲

3种已知 m tDNA全序列的鳄类密河鳄 (A llig a-

to r m iss iss ipp iens is )、扬子鳄 (A llig a to r s inens is )

和凯门鳄 (Cami an c rocod ile s )具有相同的基因排

列顺序,与脊椎动物的典型排布方式相比, tRNA
H is

和 tRNA
S e r(AGY )

基因的位置发生了互换, 同时

tRNA
P he
转移到 tRNA

Pro
的 3端 (图 1, D )。

无毒链蛇 (D inodon sem ica rina tus )是目前唯

一测得 m tDNA全序列的蛇类, 其线粒体基因组

tRNA
Ile
和 tRNA

G lu
之间插入了一段与其控制区序列

高度相似的片段,随之插入的还有位于该段 5端的

tRNA
P ro
假基因和 3端的 tRNA

Leu (UUR )
基因 (图 1,

D )。Kumazawa等
[ 19~ 21]

曾对另 4种蛇:颞窝毒蛇

(O vophis okinavens is )、响尾蛇 (C ro ta lus v iridis )、

蟒蛇 (Boa cons tric to r )和德克萨斯盲蛇 (Lep to ty-

phlops du lc is ) m tDNA上 3个区域的基因簇进行了

测序,结果表明前 3种与无毒链蛇有相似的基因排

序变化,只是颞窝毒蛇在插入片段的 3端还有一个

tRNA
Phe
拷贝,蟒蛇 5端没有 tRNA

Pro
假基因。而德

克萨斯盲蛇在上述区域未见插入片段,其 tRNA
Ile
和

tRNA
M e r
之间的 tRNA

G lu
则移位到 tRNA

A la
和 tRNA

A sn

之间。

石龙子 ( Eum ece s eg re g ious )的 tRNA
Th r
和

tRNA
P ro
一起移位到控制序列中,将其分隔为两部

分。这与鱼纲中第一种类型的变化方式较为相似

(图 1, D)。楔齿蜥 (S phenodon punc ta tus )线粒体

基因重排有 3 个特点: 一是基因的迁移, 即

tRNA
Le u (C UN )

, tRNA
Pro

, tRNA
S e r (AGY )

和 Cy t b一起迁

至控制序列中;二是两个 tRNA
Ly s
基因串联排列;三

是 ND 5, tRNA
Th r
和 tRNA

His
缺失 (图 1, D)。

1. 1. 5 鸟纲

M indell等根据 5种鸟类的 m tDNA全序列和代

表 13个目的其他 132种鸟类的 m tDNA部分序列,

将鸟类的线粒体基因排布方式分成了两类,分别称

为 gene order B 和 gene order C
[ 22]

,与脊椎动

物典型布方式相比,它们在 Cy t b至 12S rRNA的

区域上具有独特的基因排列顺序: B型顺序为

ND 5 /C y t b /tRNA
Th r

/tRNA
P ro

/ND 6 /tRNA
G lu

/控 制

区;而 C型顺序为 ND 5 /C y t b /tRNA
Th r

/控制区 /

tRNA
P ro

/ND 6 /tRNA
G lu

/假控制区 ( pseudo-contro l

reg ion)。随后公布的各种鸟类的 m tDNA全序列或

部分序列,也都可归为上述两种排布方式
[ 23-25]

。迄

今, GenBank上公布了 m tDNA全序列的鸟类共 26

种,仅在凤头 (Eud rom ia e le gans )中观察到了第

三种排布方式: ND 6和 tRNA
G lu
的缺失 (图 1, E)。

1. 1. 6 哺乳纲

哺乳动物 m tDNA多数呈现典型排布方式,但

在 5种有袋类动物 (marsup ia ls)的线粒体基因中,

轻链两侧的 4个 tRNA基因发生了顺序上的变化,

由原先的 tRNA
Trp

/tRNA
A la

/tRNA
A sp

/tRNA
C ys
排列

顺序变为了 tRNA
A la

/tRNA
Cy s

/tRNA
T rp

/tRNA
A sp

(图

1, F)。

日本鼩鼹 (U ro trichus ta lpo ide s )缺失 tRNA
Ie u
;

南美貘 (Tap irus te rre s tris )缺失 tRNA
G ly
,但在该基因

原位置上仍有 70bp非编码序列;新西兰海狮 (Arc to-

cepha lus fo rs te ri )没有控制序列; 大西洋鼠海豚

(Phocoena phocoena )的 tRNA
G ly
从 COX3和 ND 3

之间移至 16S rRNA的 3端,其他基因顺序不变。

1. 1. 7 基因顺序变化类型及特点

目前为止,观察到的脊椎动物 m tDNA基因顺

序的变化可以分成 3类: 1 )邻接的基因或片段的位
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置交换,如:鳄类的 S-H-L基因簇; 2 )接近于控制序

列或轻链起始位点的基因或片段的位置变化,有时

还伴随着控制序列的倍增,如:鸟类的 ND 6至假控

制区; 3 ) -IQ-M区域的变化,这常见于蛇类。这些基

因顺序的变化又具有以下两个特点: 1) 所有的基因

顺序变化均涉及 tRNA基因,其中多数变化方式也

只涉及少数 tRNA位置的改变; 2)已知的所有鳄类、

蛇类、鸟类和有袋类的线粒体基因组都存在基因顺

序上的变化。

1. 2 基因的倒置

脊椎动物 m tDNA基因重排中还存在着另一种

现象,即基因从一条链编码转移到另一链上编码。

这种基因编码链的转换,会导致其阅读方向的改变,

在此称其为基因倒置 ( inversion)。由图 2可见,基

因倒置在脊椎动物线粒体基因组中较普遍,除两栖

纲外,各纲中都可观察到,尤其多见于哺乳纲和鱼

纲。除少数特例,所有倒置现象都具有以下几个特

点: 1 )绝大多数倒置只涉及 tRNA基因的变化。大

西洋鼠海豚 (P hocoena phocoena )是迄今在脊椎

动物中观察到的唯一特例,其 16S rRNA由重链编

码变为轻链编码。 2)发生倒置的 tRNA基因一般都

是由轻链编码转变为重链编码。但非洲象 (Lox-

odon ta a fricana ) 的 tRNA
Ile
, 叉尾 鮰 ( Ic ta lurus

punc ta tus )的 tRNA
Leu (CUN )

和星康吉鳗的 tRNA
Th r
都

由重链迁至轻链。 3)发生倒置的基因在基因组上

的排列位置没有发生改变。虽然在 28个观察到基

因倒置现象的物种中,有 9种 (原口纲 1种,鱼纲 2

种,鸟纲 4种,哺乳纲 2种 )同时存在线粒体基因顺序

上的变化,但位置变化的基因和倒置基因各不相同。

图 2 脊椎动物线粒体基因的倒置现象

星号标注的表示该基因组中同时存在基因顺序的变化,其他符号同图 1。

F ig. 2 Invers ion of the vertebrate m itochondria l genes

All symbols are depicted as in Fig 1 w ith the exception of asterisks here indicating the genome w ith variation of gene order.
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另外一个值得注意的现象是, 在 3个不同纲的

物种中观察到同一种特殊的基因倒置现象,即除

ND 6外所有基因均由重链编码。这 3种动物分别

是圆口纲的欧洲河鳗,鱼纲的日本比女鱼 (Aulopus

japon icus ) 和哺 乳纲的黑麂 ( M untia cus c rin i-

frons )。

2 脊椎动物线粒体基因重排的机制

2. 1 倍增-随机删除模型

目前用于解释脊椎动物线粒体基因重排机制的

最常用模型是倍增-随机删除模型 ( Duplica tion-ran-

dom deletion)
[ 1, 13, 15, 26, 27]

,该模型认为含有两个或

多个基因的 m tDNA片段发生倍增,倍增后的基因

被随机删除富余拷贝。这一过程可能产生一些假基

因,随后逐步丢失所有基因残迹,结果可导致基因移

位。但基因倍增并不是随机的,有一种位置效应,重

排的热点多分布在两个复制起始位点附近,仅涉及

周边的基因,并伴随控制区序列的倍增
[ 27]
。

关于线粒体基因倍增的机制有许多假说。有人

猜测环状 m tDNA在复制过程中的不准确终止,导

致基因倍增
[ 1, 28]

;另一种解释认为是轻链复制错误

引起基因倍增
[ 15, 29]

,起始轻链复制的酶可以识别

tRNA的茎环结构,并以此作为轻链复制的起始位

点,而终止信号仍保留在原有位置, 结果导致起始

tRNA和终止信号间基因的倍增;当前最普遍认可

的是 滑链错配 ( slipped-strand m ispa iring ) 模

型
[ 1, 15, 27]

,该模型认为复制起始后新生链的 3端向

5端滑动,重复复制后导致相关基因的串联倍增。

大多数发生线粒体基因重排的脊椎动物谱系,如鸟

类、鳄类、黑斑蛙、星康吉鳗等,都可以用倍增-随机

删除模型来解释
[ 13, 15~ 17]

。

Macey等首次报道了爬行动物蚓蜥 (B ipe s b i-

po rus )的线粒体基因组存在 tRNA
Th r
和 tRNA

P ro
的

串联重复拷贝,并确认了其中的假基因
[ 30]
。随后,

楔齿蜥线粒体基因组中 tRNA
Ly s
和泽蛙线粒体基因

组中 tRNA
M e t
的串联重复拷贝也相继公布

[ 31, 32]
,这

种串联重复拷贝的发现被视为倍增-随机删除模型

的证据。然而,该模型只是在 tRNA中找到了串联

重复的例证,对于那些涉及较大的蛋白编码基因和

一些发生倒置的基因重排仍不能很好的解释,同时

也无法解释少数部分片段倍增后的 m tDNA如何在

群体中最终占据主导地位。

2. 2 重组模型

重组是在植物、真菌和原生生物中导致 m tDNA

变化的较常见机制,曾认为不存在于动物 m tDNA

中
[ 28]
。但近年来的研究表明,重组可能为基因倒置

提供了 一 个合 理 的解 释。 1997 年, Lunt和

Hyman
[ 28]
首次用实验验证了动物 m tDNA的重组,

他们在研究线虫线粒体基因组控制区串联重复序列

时,发现其存在明显的拷贝数目变化,并且观察到重

复序列的倒置现象,证实这是重组的结果,强调重组

的关键在于双链断裂和重新结合:在 m tDNA上两

相邻位点可能同时断裂,断裂产生的双链片段通过

共价键作用使其两个断裂端重新结合,从而形成一

种游离于原基因组的、具有部分基因组结构的小型

双链环状分子 ( m in ic ircle ), 当某段序列形成

m inicircle离开原基因组时,该基因组相应的组分也

将随之丢失。楔齿蜥和凤头 的线粒体基因组部分

基因丢失的现象亦可作为该模型的一个佐证。

2000年, Ka jander等
[ 33]
在人体细胞中发现了低水

平分布的 sublmi ons,这是一种因部分序列缺失或

倍增所 产生的重排 m tDNA 分子 ( rearranged

m tDNA molecu les),推测为 m tDNA双链分子断裂

引发线粒体内 DNA重组的结果。他们的依据是在

这些重排的 m tDNA上找到了一系列可同时发生断

裂的位点,具有这些断裂位点的基因组往往出现部

分倍增或缺失,形成二聚体甚至多聚体的现象。随

后, Mark和 Nick
[ 34]
整合了上述两个实验的成果,提

出一个新的模型,用以解释基因倒置现象,其论点仍

是双链的断裂和重新结合,只是断裂产生的 m tDNA

双链片段不再自身环化脱离原基因组,而是在相应

酶的作用下反向接回断裂位点,致使基因倒置。

2001年, Ka jander等
[ 35]
在研究人类线粒体的病理

变化时,意外的观察到了线粒体内 DNA重组时的

中间状态,即 Holliday连接体。自此, m tDNA重组

被越来越多地用于解释无脊椎动物谱系中的基因倒

置现象
[ 36, 37]

。重组不仅可用来解释基因的缺失和

倒置现象,也同样适用于解释基因排列顺序的改变。

如果一个完整的线粒体基因组有 3个或 3个以上的

位点同时断裂,那么由此产生的断裂片段在重新接

回原基因组时,就有可能发生连接顺序的改变,从而

导致邻接序列排列顺序的变化。与倍增-随机删除

模型相比,这可能更适合于解释长的邻接片段间的
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位置互换现象,如鱼纲中第 4类基因排列顺序的变

化。

3 m tDNA基因重排在系统发生分析

上的应用

由于基因排布上的变化类型多样,使得物种间

同样的基因排布一般不可能是趋同进化的结果,因

此认为相同的基因排布方式,来自共同的祖先。线

粒体基因的排布可为评估脊椎动物系统发生关系提

供重要信息,尤其较高分类阶元间的系统发生关系

上,基因排列的比较将是解决具有争议的系统发生

关系的有力工具
[ 27, 30, 38~ 40]

。

Boore等
[ 41]
发现头索动物亚门的佛罗里达文

昌鱼 (B ranch io stom a flo rida e ) m tDNA缺少脊椎动

物中的控制序列,基因排布方式与脊椎动物的典型

排布基本相同,仅在 tRNA
G ly
、tRNA

Phe
、tRNA

Me t
和

tRNA
A sp
这 4个基因的位置上有所差异。通过与果

蝇、棘皮动物和半索动物 m tDNA基因排布方式的

比较,推测 tRNA
G ly
、tRNA

Me t
和 tRNA

Ph e
在脊椎动物

m tDNA上排布方式反映了脊索动物最初的线粒体

基因排布状态,而文昌鱼 m tDNA中 tRNA
Asp
的位置

反映了它们共同祖先的特征。由此推断,脊椎动物

在脊索动物祖先 N-W-A-C-Y的基础上变为 W-A-

N-C-Y。

Inoue等
[ 16]
测定了星康吉鳗 m tDNA全序列,

发现基因重排现象,并在此基础上测定、对比了鳗鲡

目另外 11科的代表物种的 ND 5至 C y t b区域的基

因序列,结果表明有 4个与星康吉鳗同属一个亚目

的物种 mtDNA基因排列顺序与星康吉鳗相同,提

示这 5个科动物起源于一个共同的祖先,这一结果

在用 12S rRNA和 C y t b基因序列进行的系统发生

分析中得到进一步证实。

传统的形态学分类将鹰科与隼科同归为隼形目

动物,但根据近年来的一些研究结果又有人对此提

出了质疑。为弄清鹰科与隼科的亲缘关系,确定它

们在系统发生树上的位置, Haring等
[ 42]
测定了鹰科

鸟类普通鵟的 m tDNA全序列,发现其基因排布顺

序与游隼完全一致,同属本文中 C型排布方式,并

且这两种鸟类在假控制区上都有一长的串联重复片

段,这一特征又使它们区别于其他共享着 C型排布

方式的鸟类。作者进一步根据公布的 m tDNA全序

列,对包括上述 2种在内的 10种鸟类进行系统进化

分析,分析结果都支持鹰科与隼科的传统分类学地

位。

Kumazawa将
[ 19, 43]

m tDNA上某种新型基因顺

序的有 /无模式用于爬行类动物系统进化分析,根据

这一模式,他将鳄类与鸟类归为同一分支:因为所有

鳄类和鸟类都没有轻链复制起始所需要的 tRNA
A sn

和 tRNA
Cy s
间的茎环结构,而蛇类 (除德克萨斯盲蛇

外 )、蜥蜴类、蛙类和哺乳类都有这种茎环结构,这

正好印证了鸟类和爬行类系统发生关系的学说:鸟

类和鳄类为姐妹群,构成了古龙类 ( Archosauria)的

分支,而蛇类和蜥蜴类合称鳞龙类 ( Lep idosauria)

或有鳞类 ( Squamata)。另一方面, 鳄类有一独特

系统发生标志,即 tRNA
H is
和 tRNA

S e r( AGY )
基因位置

的互换;而在蛇类动物中普遍存在着一种新型排列

方式,即 -IQ-M基因簇中插入了 tRNA
Lys
和一段近

似于控制序列的非编码序列,仅德克萨斯盲蛇还保

留了 -IM基因簇,此特征加上缺失的茎环结构,使得

德克萨斯盲蛇与其他蛇类明显区分开来,这也符合

其作为最原始蛇种的分类地位。由此也可推测,涉

及 -IQ-M基因簇的多种重排现象起源于蛇系发生

早期。由于乌龟没有轻链复制起始的茎环机构,也

没有上述任何一种基因重排现象,因而龟类的系统

位置问题一直都是生物学家争论的焦点。

4 展望

迄今人们只对少数后口动物 m tDNA进行了基

因排布及其分子机制的研究,而且用于基因序列研

究的分类群的取样具有很高的偏好性;另一方面,尽

管已测得多种 m tDNA的部分序列,但大多数种系

仍旧无法用线粒体基因排布信息来代表。这些都是

利用 m tDNA的排布信息来重建系统进化关系的制

约因素,克服这些因素的关键在于建立完整、广泛、

具有代表性的系统信息资料库,以便更好地通过复

杂的共享重排信息来鉴定生物的进化分支。人们已

在考虑使用计算机重建基因重排
[ 1, 27]

,但还未找到

一个算法公式能详尽搜寻所有可能解决方案,并保

证得到一个精确且简捷的重建方法。而人们对引起

m tDNA基因重排的分子过程和机制,发生重排基因

的偏好性,倍增序列形成的特殊二级结构在基因删

除中的作用等都所知无几,因而这方面仍有大量的

工作有待深入研究。

今后线粒体基因组所要致力于解决的问题可能
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存在以下几个方面: 1)哪类基因最常重排? 即重排

的热点及其在进化生物学上的意义。 2)还有哪些

可能的基因重排机制? m tDNA重排现象是由多种

重排机制还是由某种单一的机制产生的? 3)基因

重排与生物体的生理状态或生活史有何关联?

4)在同一谱系中,序列的进化速率与基因的重排频

率有关吗? 即碱基的替换速率对基因排布方式的潜

在影响。
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