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Objavenie génu HAR1 pomocou komparativnej genomiky

Hladame Gseky genému, ktoré sa:

e dlho vyvijali pomaly (purifikacna selekcia)

e v Cloveku sa vyvijaju prekvapivo pomaly (pozitivna selekcia)
Postup: [Pollard et al. (2006) Nature]

o Vetky regidny dlzky > 100 s > 96% podobnostou medzi
Simpanzom a mysou/potkanom (35,000)

e Porovnali s ostatnymi cicavcami, zistili, ktoré maja vela mutaci v
Cloveku, ale malo inde (pravdepodobnostny model)

e 49 statisticky vyznamnych regiénov, 96% v nekédujacich
oblastiach

e Statisticky najvyznamnejsi HAR1 (Human Accelerated Region)



Human Accelerated Regions: HAR1
Oblast dlzky 118 baz

18 zmien medzi ¢lovekom a Simpanzom, 2 zmeny medzi Simpanzom a
sliepkou

Clovek CTGAAATGATGGGCGTAGACGCACGTCAGCGGCGGAAATGGTTTCTATCA
SimpanzCTGAAATTATAGGTGTAGACACATGTCAGCAGTGGAAATAGTTTCTATCA
GorlaCTGAAATTATAGGTGTAGACACATGTCAGCAGTGGAAATAGTTTCTATCA
RezusCTGAAATTATAGGTGTAGACACATGTCAGCAGTGGAAATAGTTTCTATCA
MysCTGAAATTATAGGTGTAGACACATGTCAGCCGTGGAAATGGTTTCTATCA
KravaCTGAAATTATAGGTGTAGACACATGTCAGCAGTGGAAACCGTTTCTATCA
PesCTGAAATTATAGGTGTAGACACATGTCAGCGGTGCAAACAGTTTCTATCA
SliepkaCTGAAATTATAGGTGTAGACACATGTCAGCAGTAGAAACAGTTTCTATCA

e Prekryvajice sa RNA gény HAR1R a HARILF

e HARILF je exprimovany v neokortexe u 7 a 9 tyzdennych embirii,
neskor aj v inych Castiach mozgu (u ¢loveka aj inych primatov)

e Vsetky substiticie v ¢loveku A/T->C/G, stabilnejsia RNA
Struktara (ale tiez st blizko k telomére, kde takéto mutécie Casté)



