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Sammandrag 
Transposoner är en typ av DNA-sekvenser som verkar för att sprida sig själva i genomet. 

Debatten om ifall transposoner enbart agerar själviskt eller ifall de kan bidra positivt till 

organismen de befinner sig i har pågått i årtionden. Detta arbete visar på att det finns en stor 

mängd transposoner som kan bidra positivt till organismen: transposoner kan agera som 

promotorer, de kan ha regulatoriska effekter och de kan både ingå i och skapa regulatoriska 

nätverk. Dessutom bidrar de strukturellt i Drosophilas telomerer, samt kan bilda gener de 

novo. Genom alla dessa effekter har transposoner visat sig vara viktiga hos bland annat 

människor för till exempel embryoutveckling, neurologiska funktioner och immunförsvaret. 

Sammantaget kan slutsatsen dras att även om transposoner rent mekanismmässigt oftast 

agerar själviskt, så gör de många evolutionära effekter som transposoner bidrar med att de inte 

kan ses som själviska – åtminstone inte i bemärkelsen att de enbart sprider sig i genomet på 

bekostnad av organismen. 

 

 

Inledning 
DNA agerar genetiskt material för levande organismer över hela jorden. Genom att koda för 

genprodukter såsom mRNA och protein är det DNA, tillsammans med miljö, som avgör hur 

organismer utvecklas och hur de blir som fullt utvecklade individer. Processer såsom 

stamcellsdifferentiering och embryoutveckling kontrolleras indirekt av DNA under 

organismens utveckling, och egenskaper som hårfärg och ögonfärg kodas av DNA senare 

under organismens liv. DNA nedärvs till en organisms avkomma, vilket gör att avkomman 

också till viss del ärver de egenskaper som föräldern har. 

 

Under 1940-talet gjordes en studie på majs av Barbara McClintock (McClintock 1948). Syftet 

var att undersöka mekanismerna bakom varför vissa majskolvar blir färgade i mosaikmönster, 

och varför detta mosaikmönster inte nedärvs till avkomman på det sätt man skulle förvänta 

sig. Det McClintock fann var att mosaikmönstret genererades av två sekvenser av DNA, då 

benämnda Activator (Ac) och Dissociator (Ds). Det fascinerande med dessa två sekvenser var 

att de hade förmågan att förflytta sig i genomet. Man fann att Ac inducerade Ds att byta 

position i genomet, och när Ds bytte plats i genomet kunde gener som förut suttit nära Ds 

plötsligt uttryckas. En av generna som kunde uttryckas efter förflyttning av Ds orsakade 

syntes av pigmentet antocyanin, vilket förklarade mosaikfärgen: beroende på i vilket skede av 

utveckling som Ds förflyttades kunde mer eller mindre av ett majskorn, eller en hel 

majsplanta, påverkas (McClintock 1948). De två sekvensernas förmåga att förflytta sig i 

genomet blev känt som transpositionering, och sekvenser som kunde förflytta sig på detta sätt 

blev därför kända som transposoner. Vanligtvis brukar transposoner delas upp i två olika 

klasser: DNA-transposoner (klass II) och retrotransposoner (klass I). Kortfattat kan det sägas 

att klass II-transposoner sprider sig genom en ”klipp och klistra”-mekanism: transposonen 

”klipps” ut ur DNA-strängen med hjälp av särskilda enzym och ”klistras” sedan in på en 

annan position i DNA:t. Klass I-transposoner har en ”kopiera och klistra”-mekanism: deras 

DNA-sekvens ”kopieras” till en mRNA-intermediär, vilken sedan genomgår omvänd 

transkription för att ”klistra” in DNA-sekvensen på en annan plats i genomet. I detta arbete 

görs ingen större skillnad mellan de två klasserna, och termen transposon används här på 

samma sätt som engelskans transposable element, det vill säga som ett samlingsnamn för både 

DNA-transposoner och retrotransposoner. 

 

Efter att McClintock hade upptäckt dem ansågs transposoner länge bara vara ”skräp-DNA”, 

eller ”själviskt DNA” – sekvenser som sprider sig i genomet utan att bidra med signifikanta 
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effekter till organismens fenotyp. Det dröjde fram tills början av 1980-talet innan man fann 

några fler konkreta bevis för att transposoner kunde ha stora effekter på fenotyp (Rubin et al. 

1982). Sedan 80-talet och framåt har därför debatten gått fram och tillbaka gällande ifall 

transposoner huvudsakligen är själviskt DNA eller ifall de effekter transposoner har på 

fenotyp är substantiella. Den frågeställning jag vill besvara med detta arbete är därför: 

 

Är transposoner bara sekvenser av själviskt DNA, eller har de en så stor positiv effekt på 

organismen de befinner sig i att termen ”själviskt DNA” är förlegad? 

 

För att besvara denna fråga behöver man först och främst en konkret definition av termen 

själviskt DNA. För detta arbete definieras själviskt DNA som DNA-sekvenser vilka enbart 

verkar för att replikera sig själva i en organisms genom, trots att detta inte har några effekter 

(eller har negativa effekter) på organismen ifråga. För att besvara frågeställningen skall 

arbetet nedan ge exempel på transposoner som agerar ”osjälviskt”, det vill säga bidrar positivt 

till organismen de befinner sig i, antingen genom deras mekanismer eller ur en evolutionär 

synpunkt. Dessa osjälviska effekter skall sedan diskuteras för att bedöma om deras totala 

inverkan är så stor att transposoner överlag ej bör ses som själviska. 

 

 

Transposoner med osjälviska effekter 
Exaptation är när en egenskap som har evolverat fram för ett syfte används för ett annat 

(Gould & Vrba 1982): gällande transposoner används uttrycket när en transposon har 

anpassats för att tjäna organismens syften. Debatten om transposoner enbart är själviskt DNA 

eller om exaptation är ett utbrett fenomen har som sagt pågått ända sedan 1980-talet. Inte 

förrän på senare år har det framkommit bevis för att exaptation faktiskt kan vara tämligen 

vanligt i våra genom. Nyligen publicerades en studie som undersökte huruvida 

histonmodifikationer i våra celler är repressiva (tystar uttrycket) eller om de är tvärtom är 

aktiverande (tillåter uttrycket) för transposoner (Huda et al. 2010). Denna studie fann att vissa 

sorters transposoner blir tystade, men att majoriteten av de undersökta transposonerna faktiskt 

uttrycks. Studien fann också en korrelation mellan en transposons närhet till en gen och dess 

uttryckande: transposoner som är nära gener är oftast uttryckta. Dessa två fakta tillsammans 

talar för att exaptation är ett vanligt förekommande fenomen (Huda et al. 2010). Denna 

sektion behandlar ett antal olika sorters exaptation, samt försöker belysa deras betydelse 

genom generell information och specifika exempel. 

 

 

Transposoner och cis-regulatoriska element  

Som tidigare nämndes kan transposoner i stor utsträckning föra med sig DNA-sekvenser 

utöver de som transposonen behöver för att transposera (Geurts et al. 2003). Dessa DNA-

sekvenser kan innehålla gener som uttrycks i värden, men kan också vara okodande. Även om 

sekvenserna är okodande kan de dock ha stor effekt på värden. Ett cis-regulatoriskt element, 

eller cis-element, är en okodande sekvens DNA som påverkar uttryckandet av en gen inom 

samma DNA-molekyl. Om transposoner för med sig cis-regulatoriska element kan därför 

uttryckandet av en närliggande gen förändras; cis-regulatoriska element medförda av 

transposoner kan öka genuttrycket (Kubo et al. 2008) men kan också minska det (Xu et al. 

2007). Cis-regulatoriska element kan påverka en gen direkt, men kan också påverka den 

indirekt genom att påverka genens promotor (Xu et al. 2007). Hur stor effekt cis-regulatoriska 

element som kommer från transposoner har på genreglering är i nuläget fortfarande oklart. 

Det finns dock data som pekar på att cirka 4,5 % av en människas gener påverkas av sådan 
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reglering (Jordan et al. 2003). Med en mänsklig genomstorlek på ~20 000 gener (Abdellah et 

al. 2004) skulle det kunna innebära att uppemot 1000 gener i det mänskliga genomet regleras 

på detta sätt. 

 

 
 

Figur 1. En transposon transposerar in i närheten av en promotor och en gen. Transposonen har cis-

regulatoriska egenskaper, vilket påverkar uttryckandet av genen antingen direkt eller indirekt genom påverkan 

på genens promotor. Påverkan symboliseras av ovalen i figuren ovan. 

 

En konserverad transposon med cis-regulatoriska egenskaper 

I en studie som undersökte sekvensen uc.338 fann man att sekvensen, och sekvenser som var 

nästan homologa till denna, hade uppkommit från en tidigare okänd transposon som döptes 

till LF-SINE (Bejerano et al. 2006). LF-SINE-sekvenser återfanns i studien hos samtliga 

tetrapoder och det visades att de var starkt konserverade mellan dessa, vilket indikerar att 

transposonen har viktiga funktioner. Eftersom många LF-SINE-sekvenser hittades nära gener 

involverade i transkriptionell reglering och neuronutveckling teoriserades det att transposonen 

kunde ha cis-regulatoriska effekter. Denna teori testades genom att en LF-SINE som brukar 

sitta nära genen ISL1 sattes in i musembryon. Transposonen placerades nära en promotor som 

kunde uttrycka en lacZ-gen. När embryonas hjärnor senare undersöktes för lacZ-aktivitet fann 

man att åtta av nio embryon uppvisade sådan aktivitet. Detta resultat är viktigt eftersom genen 

ISL1 har visats vara viktig för många olika neurologiska funktioner (Liang et al. 2011), och 

LF-SINE-transposonen fick embryona att uppvisa lacZ-aktivitet på samma ställen som ISL1-

aktivitet skulle förväntas. Detta visar på att denna LF-SINE-sekvens sannolikt är ett cis-

regulatoriskt element vilket påverkar uttrycket av ISL1 och därmed har stor effekt på korrekt 

neurologisk utveckling och funktion hos bland annat människor (Bejerano et al. 2006). 
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NRSE: transposoner som cis-regulatoriska element kan påverka neurologisk funktion 

Ett exempel på en viktig funktion transposoner med cis-regulatoriska element kan ha är 

NRSE. NRSE står för neuron restrictive silencer element, eller neuronbegränsande 

tystningselement, och är en familj sekvenser till vilka NRSF (neuron restrictive silencer 

factor, eller neuronbegränsande tystningsfaktor) kan binda. NRSF är ett protein som kan 

nedreglera transkription drastiskt och har visat sig ha vitala effekter för utvecklingen av 

hjärnan under embryostadiet hos möss (Chen et al. 1998). Det har dessutom visat sig ha vitala 

effekter för hjärtat hos möss under både embryostadiet och vid vuxen ålder (Kuwahara et al. 

2003). Även om dessa studier gjordes på möss har studier också visat på att NRSF kan ha en 

stor effekt på människor, till exempel på stamcellsdifferentiering (Yang et al. 2008). 

Transposoners betydelse för NRSF tydliggjordes för bara några år sedan (Johnson et al. 

2006). I en undersökning jämförande CACNA1A-genen, som visats vara viktig för 

neurologiska funktioner (Ophoff et al. 1996), mellan människor och möss upptäcktes det att 

den i båda fallen reglerades av ett flertal NRSE-sekvenser. Det visades dock också att antalet 

och positioneringen av de NRSE-sekvenser som reglerade genen var olika för möss och 

människor. När sekvenserna undersöktes noggrannare uppdagades det att många av dem 

fanns i transposoner; så många som en sjundedel av alla NRSE-sekvenser som undersöktes 

fanns i eller flankerade en LINE2-transposon. Dessutom fanns andra sorters transposoner som 

var kopplade till sekvenserna. Detta antyder att transposon-medierad förflyttning av NRSE-

sekvenser kan vara en anledning till diskrepansen mellan möss och människor gällande 

antalet och positioneringen av just sådana sekvenser (Johnson et al. 2006). Det innebär också 

att transposonerna ifråga kan påverka genreglering varje gång de transposerar med en NRSE-

sekvens och sätter sig nära en gen: genen kan då införlivas i ett regulatoriskt nätverk. 

 

 

Transposoner och regulatoriska nätverk 

Den första modellen för ett regulatoriskt nätverk publicerades 1969 (Britten & Davidson 

1969). Ett regulatoriskt nätverk är, kortfattat, ett nätverk där aktiveringen av en gen leder till 

aktiveringen av nästa i en slags kaskadeffekt. Ofta är de kopplade som så att en sensorsekvens 

tar emot en substans eller påverkas på annat sätt, vilket leder till att sensorsekvensen aktiverar 

en integreringsgen. Integreringsgenen kodar för tillverkningen av en genprodukt som kan 

binda till en receptorsekvens. Receptorsekvensen aktiveras, vilket leder till syntesen av 

genprodukten som kodas nedströms av denna. Detta kallas för ett nätverk för att genprodukten 

av integreringsgenen potentiellt sett kan binda till flera olika receptorsekvenser, alltså får man 

i slutändan flera olika genprodukter (Britten & Davidson 1969). Modellen används än idag, 

men uttrycken har moderniserats något: en integreringsgen är en gen som kodar för en 

transkriptionsfaktor, och receptorsekvenser är helt enkelt promotorer eller cis-regulatoriska 

element som transkriptionsfaktorn kan binda till. Transposoner påverkar regulatoriska nätverk 

genom att de kan föra med sig reglerande sekvenser (Johnson et al. 2006), eller promotorer 

(Ciampi et al. 1982), till nya platser. När transposonen integreras på en ny plats införlivas 

potentiellt sett de gener som ligger nedströms från den i det regulatoriska nätverket. 
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Figur 2. En ny gen införlivas i ett regulatoriskt nätverk genom transposering. a) visar hur endast Gen 1 blir 

påverkad av uttryckandet av transkriptionsfaktorn då transposonen/det cis-regulatoriska elementet bara sitter på 

den DNA-strängen. Den grå färgen på pilen för promotorn tillhörande Gen 2 representerar att den uttrycks 

annorlunda än promotorn för Gen 1, trots att deras promotorsekvenser är lika. b) visar hur Gen 2, efter att 

samma transposon som sitter på den andra DNA-strängen har transposerat in bredvid dess promotor, har 

införlivats i det regulatoriska nätverket och nu uttrycker sin genprodukt samtidigt och lika mycket som Gen 1. 

 

Transposoner i regulatoriska nätverk kan påverka embryoutveckling 

Transposoners inverkan på regulatoriska nätverk har undersökts i flera aktuella studier. I en 

av dessa undersöktes genprodukterna OCT4, NANOG och CTCF (Kunarso et al. 2010). De 

två förstnämnda är reglerande transkriptionsfaktorer som är viktiga för utvecklingen av 

pluripotenta stamceller till differentierade celler (Boyer et al. 2005). CTCF är ett protein som 

hjälper till med den så kallade isoleringen (insulation) av gener – det ser till att viss 

genreglering påverkar just de gener den är ”avsedd” för (Bell et al. 1999). Alla tre 

genprodukterna har således visats vara viktiga för embryoutveckling (Boyer et al. 2005, Wan 

et al. 2008). Medan CTCF visade sig ha sina bindningsregioner på samma positioner i bägge 

genomen, visade studien att det fanns en stor skillnad i placering av OCT4- och NANOG-

bindningsregioner mellan möss och människor. Bara runt 5 % av de undersökta regionerna 

låg på samma position i genomen för de bägge arterna (för CTCF: ~50 %). Studien visade 

också att ett stort antal av de undersökta bindningsregionerna för OCT4 och NANOG fanns i 

eller i närheten av transposoner. Dessa två fakta tillsammans talar för att många av 

bindningsregionerna har tillkommit genom transposering. Detta i sin tur talar för att 

transposoner har varit viktiga för struktureringen av det regulatoriska nätverk som styr 

embryoutvecklingen hos människor (Kunarso et al. 2010). 
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Transposoner i regulatoriska nätverk har bidragit till evolutionen av graviditet 

Nyligen publicerades också en studie som visar på att transposoners inverkan på regulatoriska 

nätverk var viktig för evolutionen av lång graviditet (Lynch et al. 2011). En studie gjordes där 

man jämförde livsmodersslemhinneceller från människa, bältdjur och pungråtta. Syftet med 

detta var att se varför de två förstnämnda har en lång graviditet där fostret utvecklas i 

livmodern, medan den sistnämnda har en kortare graviditet. Genom att undersöka hur de tre 

celltyperna skiljde sig gällande genuttryck under graviditet hittades 1532 gener som uttrycktes 

av människa och bältdjur men inte av pungråttor. Cirka 8 % av dessa gener var regulatoriskt 

kopplade till transposonen MER20. Detta antyder att MER20 har haft en roll i 

”omkopplandet” av regulatoriska nätverk som ledde till utvecklingen av längre graviditet 

(Lynch et al. 2011). 

 

Hobo-transposonen regleras i samband med embryoutveckling 

Transposoners inverkan på regulatoriska nätverk har även dokumenterats för många andra 

transposoner, såsom hobo-transposonen (Deprá et al. 2009). Uttrycket av hobo-transposonen 

och den hobo-liknande sekvensen hobo
VAHS

 undersöktes i Drosophila melanogaster. Vad 

studien fann var att både hobo-transposonen och hobo
VAHS

 uttrycktes i samband med 

embryoutveckling, speciellt i samband med utvecklingen av det centrala nervsystemet. Detta 

föreslår att hobo-transposonen och hobo-liknande element regleras av samma mekanismer 

som reglerar embryoutveckling. Detta faktum är intressant då studien också visade att hobo-

transposonen och hobo
VAHS

 har många sekvenser som potentiellt sett kan användas som cis-

regulatoriska element. Om hobo-transposonen eller hobo
VAHS

 transposerar till en ny position i 

genomet kan generna runt transposonen påverkas av dess cis-regulatoriska element. När 

hobo-transposonen/hobo
VAHS

 sedan uttrycks i samband med embryoutveckling, påverkas 

generna runtomkring indirekt (Deprá et al. 2009). 

 

 

Transposoner som alternativa promotorer 

Transposoner kan föra med sig promotorer. Detta kan ske genom att sekvenser som är 

dedikerade till syftet, det vill säga sekvenser som redan agerar som promotorer för 

transposonen, förs med (Ciampi et al. 1982). Det kan också ske genom att sekvenser som förs 

med, men som inte agerar som promotorer för transposonen, anpassas av organismen till att 

bli promotorer (Romanish et al. 2007). I en studie av 2004 olika promotorer innehöll 24 % av 

dem sekvenser som härstammade från transposoner (Jordan et al. 2003). Det har också visats 

att det finns en skillnad mellan olika sorters transposoner gällande vilka som bidrar med dessa 

promotorer (Huda et al. 2011). Vidare har det visats att de två transposoner som oftast bidrar 

med promotorer, MIR och L2, också är starkt konserverade mellan möss och människor 

(Silva et al. 2003). 
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Figur 3. En transposon transposeras in i närheten av en gen och börjar användas av denna som en alternativ 

promotor. Pilarna symboliserar transkriptionsaktivitet. 

 

 

Dmrt1bY – transposonderiverad promotor som är vital för könsbestämning 

I en studie publicerad 2010 undersöktes regleringen av den artspecifika genen dmrt1bY på 

fisken Oryzias latipes Y-kromosom (Herpin et al. 2010). Bevis har tidigare framkommit för 

att genen ifråga är vital för utveckling av manliga könskaraktärer hos organismen, och att den 

kan ha en liknande funktion som den könsbestämmande SRY-genen hos människor (Matsuda 

et al. 2002). Dmrt1bY är en duplikation av en annan gen, dmrt1, som har visats vara viktig för 

könsbestämning i bland annat människan (Raymond et al. 1998). Studien av Oryzias latipes 

visade på att dmrt1bY, strax efter duplikation från dmrt1, exapterade en ny promotor (Herpin 

et al. 2010). Denna promotor visade sig vara positionerad i en tidigare okänd transposon, som 

döptes till Izanagi. På grund av dmrt1bYs centrala roll i könsbestämning hos O. latipes visar 

detta alltså på att transposoner kan bidra till omfattande förändringar i 

könsbestämningssystem (Herpin et al. 2010). 

 

Resistansgenen pit aktiveras av en transposon 

En studie som gjordes på ris visade att transposonderiverade promotorer kan vara viktiga för 

sjukdomsresistans (Hayashi & Yoshida 2009). I studien undersöktes genen pit, som är 

välkänd för att ge ris resistans mot svampinfektioner. Genom att undersöka två varianter av 

pit, pitK59 och pitNpb, hoppades man förstå varför den förstnämnda uttrycks och ger resistans 

mot svampinfektioner medan den sistnämnda inte gör det. Det som visades var att pitK59 

uttrycks på grund av retrotransposonen Renovator, vilken finns uppströms av pitK59 men inte 

av pitNpb. Renovator agerar både som promotor och uttrycksförstärkare för pitK59. Denna 

upptäckt föreslår att pitK59 helt enkelt kan ses som den aktiverade formen av pitNpb, och att 

retrotransposoner såsom Renovator är viktiga både för uttryckandet av pit och för andra, 

liknande, resistansgener (Hayashi & Yoshida 2009). 
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Transposoner kan påverka blommornas färg i Saintpaulia 

En studie på den framodlade växten Saintpaulia ”Thamires” (Saintpaulia sp.) visade att en 

transposon i en av dess promotorer kunde påverka kronbladens färg (Sato et al. 2011). 

Ursprungsfärgen för växten var rosa med blå prickar, men när växten klonades medelst en 

cellkultur från bladen varierade klonernas färg mellan originalfärgen, rosa, blå, lila, mörklila 

och lila med rosa kant. Genom att kromatografera bladen fann man att den blå färgen var 

beroende av ämnet malvidin, den rosa färgen var beroende av ämnena pelargonidin och 

peonidin och lila blad var beroende av alla tre ämnena. Eftersom mer eller mindre blå färg kan 

förklara färgskillnaderna antogs det att syntesen av ämnet malvidin var avgörande för 

variationen bland klonerna, och därför analyserades malvidinets syntesväg (Sato et al. 2011). 

Ämnet F3’5’H (flavonoid 3’, 5’-hydroxylas) är känt för att vara ett nyckelenzym i syntesen av 

malvidin. Genen som uttrycker enzymet undersöktes, och det uppdagades att genens 

promotorregion skiljde sig mellan de olika färgtyperna. I blommor med originalfärgen kunde 

promotorn se ut på två olika sätt: vissa individer hade en 3844 baspar lång sekvens i 

promotorregionen som inte fanns i de andra. Blommor med blå färg hade en 8 baspar lång rest 

kvar av denna sekvens och de med rosa färg hade en ~70 baspar lång rest kvar. De med lila 

färg hade förlorat hela sekvensen, och hade dessutom förlorat ett område om ~20 baspar 

runtomkring där sekvensen suttit. Detta tyder på att den 3844 baspar långa sekvensen var en 

transposon. Promotorn kunde fungera normalt med hela transposonen inkorporerad, eller helt 

utan den, men om transposonen lämnade rester eller orsakade deletioner vid utklippning 

påverkades promotorns funktion. Genom att promotorns funktion påverkades, påverkades 

också genuttrycket (Sato et al. 2011). 

 

 
Figur 4. De olika konfigurationerna som promotorer för genen F3’5’H i Saintpaulia kan få på grund av 

transposering. a) visar en av två möjliga varianter för originalfärgen: den andra promotorvarianten som ger 

originalfärgen är när transposonsekvensen är helt frånvarande från promotorn, men denna annars är intakt. b) 

visar hur en promotor med 8 bp transposonrest ger en blå färg på blommorna. c) visar hur en promotor som 

förlorat hela transposonsekvensen men dessutom förlorat ~20 bp utöver denna ger en lila färg på blommorna. d) 

visar hur en ~70 bp transposonrest ger en rosa färg på blommorna. Storlekarna på DNA-sekvenserna ovan är 

inte proportionerliga, utan bör ses som symboliska. Omritad efter Sato et al. 2011. 
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Transposoner kan bilda nya gener 

Att transposoner kan föra med sig gener är vida känt: transposoners, såsom Tn5 och Tn10, 

förmåga att föra med sig antibiotikagener har varit en stor bidragande faktor i uppkomsten 

och spridningen av multiresistenta bakterier. Ännu idag fortsätter man att hitta nya 

transposoner som potentiellt sett kan sprida resistansgener (Petrova et al. 2011). Transposoner 

kan även bilda helt nya gener, och över 47 fall av detta har dokumenterats för människans 

genom (Lander et al. 2001, Campillos et al. 2006). Exempel på gener som tros ha uppstått de 

novo från transposoner är telomeras, CENP-B, RAG1 och RAG2 (Lander et al. 2001). 

 

CENP-B är viktigt för centromerbildande och replikation 

CENP-B står för Centromere-binding protein B, eller centromerbindande protein B. CENP-B 

har visat sig vara vitalt för bildandet av nya centromerer och för bildandet av de 

kromatinstrukturer som ser till att centromerer fungerar korrekt (Okada et al. 2007). Samma 

studie visar också att CENP-B inte bara kan bilda nya centromerer utan också reglerar 

bildandet av nya centromerer, för att inte kromosomerna skall bilda mer än en centromer. 

CENP-B har även visat sig ha andra funktioner. Under replikation av DNA kan replisomen 

fastna på repeterande sekvenser av DNA (Zaratiegui et al. 2011). Detta beror bland annat på 

att sådana repeterande sekvenser kan innehålla bindningsregioner för ett protein som heter 

Sap1, vilket agerar för att sakta ned replikation. CENP-B kan då binda i närheten av dessa 

repeterande sekvenser och motverka effekten av Sap1, vilket gör att replisomen kan replikera 

genom området med Sap1-bindningsregioner (Zaratiegui et al. 2011). Att CENP-B motverkar 

Sap1 leder till en intressant konflikt mellan kromosomen och somliga transposoner som finns 

i den. Vissa transposoner har långa terminala repeterande sekvenser (LTR), och rekryterar 

Sap1 för att sakta ned replikation kring dessa (Zaratiegui et al. 2011). Om sedan CENP-B 

motverkar Sap1 kommer replikation att fortskrida genom transposonernas repeterande 

sekvenser. Detta leder ofta till att ändringar sker i de repeterande sekvenserna (Zaratiegui et 

al. 2011). Att ta snabbt replikera igenom de repeterande sekvenserna är vitalt för kromosomen 

som helhet men förödande för transposonen, vars sekvens ändras. 

 

RAG-proteiner är viktiga för immunförsvaret 

RAG står för rekombinationsaktiverande gen, och RAG1/2 är viktiga för V(D)J-

rekombination. En studie av Mombaerts et al. (1992) visade att möss som hade en muterad 

variant av RAG1 inte genomgick V(D)J-rekombination. Som följd utvecklade mössen varken 

B- eller T-lymfocyter. Ett liknande experiment som gjordes i kombination med detta visade 

att samma sak gäller för möss som saknar RAG2 (Shinkai et al. 1992). Det betyder att dessa 

transposonderiverade proteiner är vitala för att immunförsvaret skall fungera korrekt. 

 

 

Transposoner som telomerer 

Kromosomernas ändar brukar kallas telomerer. Telomererna är viktiga för att kromosomens 

ändar inte ska brytas ner och på så sätt ändra genuttrycket. I de flesta organismer består 

telomererna av tandemrepeterande sekvenser av baspar, såsom TTGGGG i människor. Dessa 

sekvenser syntetiseras av enzymet telomeras. Syntesen av de repeterande sekvenserna sker 

normalt i samma hastighet som de bryts ner, vilket gör att kromosomernas längd bibehålls. I 

Drosophila har det dock visat sig att telomerer fungerar annorlunda än i andra organismer. 

Det har visats att Drosophilas telomerändar består av olika sorters retrotransposoner: bland 

andra HeT-A och TART (Telomere-associated retrotransposon, eller telomerassocierad 

retrotransposon) (Levis et al. 1993). Upptäckten gjordes först för Drosophila melanogaster, 
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men senare studier visar att fenomenet troligtvis är utbrett inom hela Drosophila-släktet 

(Casacuberta & Pardue 2003). Exakt hur retrotransposonerna skyddar kromosomändarna från 

nedbrytning är okänt. En tidigt föreslagen mekanism var att telomerändarna sakta bryts ned. 

När nedbrytningen når en viss punkt transposerar HeT-A eller TART till änden av telomeren 

och bildar nya sekvenser där, vilket förlänger telomeren och ser till att nedbrytningen inte når 

innanför dess ändar (Levis et al. 1993). En tämligen ny studie visar dock på att HeT-A i vissa 

Drosophila-arter har andra mekanismer för att skydda telomeren (Traverse et al. 2010). 

Studien, som är gjord på HeT-A i Drosophila virilis (HeT-A
vir

), visar på att transposonens 5’-

region innehåller promotorn som kodar för transposering. Det som är intressant med detta är 

att dess 5’-region är den del av transposonen som alltid hamnar ytterst i telomeren efter 

transposering. Om telomeren successivt bröts ner skulle transposonen således förlora sin 5’-

ände, vilket inte sker. 5’-regionen i HeT-A
vir

 är starkt konserverad, vilket talar för att dess 

komposition har väldigt specifika funktioner: till exempel är det möjligt att denna specifika 

sekvens kan binda skyddande protein till sig, vilket skulle kunna förklara hur den skyddar 

kromosomänden utan att själv brytas ner (Traverse et al. 2010). 

 

HeT-A har även visats vara intressant för evolutionen av transposoner. HeT-A uppvisar 

egenskaper som stämmer in på klass I-transposoner både med och utan långa terminala 

repeterande sekvenser (LTR). Detta tyder på att transposonen är en evolutionär intermediär 

mellan dessa typer. En modell av hur LTR-transposoner utvecklades från icke-LTR-

transposoner har baserats på detta (Danilevskaya et al. 1997). Modellen beskriver hur icke-

LTR-transposoner kan ha erhållit en ny promotor i sin 3’-ände. Denna promotor duplikerades, 

vilket gjorde att den första promotorn av de två kunde uttrycka transkription av promotorn 

som låg nedströms. Om uttrycket av denna genprodukt blev starkare än uttrycket av den 

ursprungliga genprodukten, och den nya genprodukten också innehöll de sekvenser som 

behövs för att transposera in i telomeränden, skulle den nya genprodukten bli den vanligast 

förekommande sekvensen i telomerändarna. Den nya genprodukten skulle sedan kunna 

utveckla drag som är typiska för LTR-transposoner (Danilevskaya et al. 1997). 

 

Andra intressanta fakta kring Drosophilas telomerer har också visats. Till exempel visades det 

2009 att centromeren, den centrala delen, av Y-kromosomen i Drosophila har bildats från en 

telomer (Méndez-Lago et al. 2009). Då telomererna delvis består av transposoner innebär 

detta att transposoner har bidragit till att skapa en könskromosom. 

 

Transposoner har gett upphov till ”störande” (interfering) RNA 

Transposoner har visats kunna ge upphov till bitar av ”störande” (interfering) RNA, såsom 

siRNA (Kuang et al. 2009) och miRNA (Smalheiser & Torvik 2005). En studie som 

publicerades 2007 visade på att åtminstone 12 % av människans miRNA har uppkommit från 

transposoner (Piriyapongsa et al. 2007). Funktionerna för si- och miRNA är i många fall inte 

kända. Det finns dock studier som indikerar att miRNA är viktiga för reglering av bland annat 

celldifferentiering (Reinhart et al. 2000) och metabolism (Esau et al. 2006). siRNA har 

effekter som bland annat kan vara viktiga för sjukdomsresistans (Anantpadma & Vrati 2012). 

 

Transposonderiverad miRNA kan reglera cancerutveckling 

Ett av få exempel av transposonderiverade miRNA som har studerats i mer detalj är miRNA-

familjen hsa-mir-548. I en studie visades att denna miRNA-familj har utvecklats från 

transposonfamiljen Made1 (Piriyapongsa & Jordan 2007). Studien undersökte också vilka 

slags funktioner hsa-mir-548 troligtvis har i människor, detta genom att se om det finns vissa 

sorters gener där hsa-mir-548-bindningsregioner är överrepresenterade jämfört med resten av 
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genomet. Det som visades var att bindningsregionerna var överrepresenterade i gener 

relaterade till bland annat mitos och proliferation. Ett intressant faktum som uppdagades var 

att samtliga gener som hsa-mir-548 reglerade kunde kopplas till cancer. Detta föreslår att hsa-

mir-548-familjen kan vara viktig för att nedreglera mitos och proliferation i, och därigenom 

spridningen av, cancerceller (Piriyapongsa & Jordan 2007). Studien lade även fram bevis för 

denna teori, då den visade att uttrycket av gener som regleras av hsa-mir-548 var lägre i 

cancerceller än vanliga celler. Till exempel påverkades en gen vars protein är nödvändigt för 

att celldelningscykeln ska fungera (Piriyapongsa & Jordan 2007). 

 

 

Diskussion 
Angående exemplet Saintpaulia så kan själva ändrandet av färg vid transposition vara ett 

något diffust exempel på en ”osjälvisk” effekt. Ändrandet av färg skulle visserligen kunna 

bidra till organismens fitness, genom bland annat ”artificiell” selektion av odlaren eller att den 

nya färgen föredras av pollinatörer. Dock skulle ändrandet av färg kunna minska organismens 

fitness också, baserat på exakt samma argument – odlaren och pollinatörer kan selektera mot 

den nya färgen. Principen som exemplet visar kan dock i vilket fall vara evolutionärt viktig. 

Det har i andra studier visats att klass II-transposoner kan induceras att transposera oftare 

under stress (Ogasawara et al. 2009). Man kan därför tänka sig att somliga organismer, under 

stressförhållanden, kan anta en mångfald av nya fenotyper då sekvenser transposeras ut ur 

deras promotorer. Genom att få en mängd nya fenotyper ökar chansen att arten som helhet 

överlever, eftersom en av fenotyperna kan vara bättre anpassad till att överleva stressfaktorn. 

 

Att Drosophilas telomerer består av transposoner är ett intressant faktum i sig självt, men det 

blir ännu mer intressant då man ser att genen som kodar för telomeras kan ha bildats av 

transposoner. Detta, tillsammans med likheter såsom att både retrotransposoner och telomerer 

består av repeterande enheter, leder osökt till tanken att transposoner kan ha uppkommit från 

telomerer – eller att telomerer kan ha uppkommit från transposoner. Att telomer-transposonen 

HeT-A dessutom visat sig vara ett evolutionärt mellanting mellan olika slags transposoner av 

klass I antyder att telomererna är en viktig hot-spot för den som vill undersöka transposoners 

ursprung och evolution. Eftersom telomer-transposonerna i Drosophila dessutom har gett 

upphov till delar av Y-kromosomen finns det en möjlighet att mer utförlig utforskning av 

kopplingen mellan telomerer och transposoner kan ge information om uppkomsten av 

könskromosomer i andra arter. 

 

Att försöka ge en översiktlig bild över vad transposoner kan göra är extremt svårt, och de 

exempel som finns i arbetet ovan är bara ett axplock av allt som finns att skriva om detta. 

Egentligen är transposoner, precis som resten av genomet, bara DNA-sekvenser. Med tanke 

på att de kan föra med sig andra bitar av DNA samt kan muteras efter att de har transposerats 

så kan de, potentiellt sett, göra precis allt som ”vanligt” DNA kan göra. De kan koda för 

gener, vara promotorer, vara cis-regulatoriska element, ha strukturfunktioner (som ses i 

exemplet med Drosophilas telomerer) och mycket mer. 

 

Att försöka kvantifiera vikten av transposoner för organismen som innehar dem är i princip 

omöjligt. Kontinuerliga effekter, såsom påbyggandet av nya transposoner i telomererna hos 

Drosophila, har till min vetskap inte har påträffats hos människor. Men de evolutionära 

effekterna av transposoner som har agerat i forntiden är stora. Omstrukturering av 

regulatoriska system, omflyttning av cis-regulatoriska element och promotorer, med mera, har 

haft stor inverkan på vår evolution. Och även om de flesta av de transposoner som finns i 
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människans genom numera är ”avstängda” genom ändringar i kromatinstruktur så finns det 

fortfarande ~35 underfamiljer av transposoner som är aktiva (Mills et al. 2007). Dessa aktiva 

transposoner kan agera för att bland annat fortsätta skapa nya regulatoriska system, även om 

deras effekter troligtvis bara kommer vara märkbara över ett väldigt långt tidsspann. 

 

Några evolutionära och logiska argument talar för att transposoner inte är själviska element, 

åtminstone inte i bemärkelsen att de sprider sig i genomet på bekostnad av organismens 

fitness. Att de skulle göra det är för det första tämligen kontraintuitivt: transposoner är 

beroende av att organismen de befinner sig i får avkomma för att de ska kunna sprida sig 

vidare. Därför skulle de själva missgynnas ifall organismens fitness sänktes märkbart, medan 

de skulle gynnas ifall de kunde öka organismens fitness. Ur ett evolutionärt perspektiv skulle 

detta innebära att de transposoner som ökar organismens fitness skulle anrikas, medan de som 

minskar dess fitness skulle dö ut. I alla exempel som angivits i detta arbete måste 

transposonerna ha ökat organismens fitness när de transposerade till den aktuella punkten, 

annars skulle organismen ha dött ut på grund av konkurrens från de ”otransposerade” 

fenotyperna. Detta är ett argument, baserat i evolutionslära, som talar för att transposoner inte 

kan vara de genomparasiter de beskrivits som förr. Givetvis tar denna ganska rudimentära 

modell inte hänsyn till alla scenarion: t.ex. skulle en ”transposerad” allel som sänker fitness 

kunna fixeras om populationen är väldigt liten. Dessutom skulle transposoner med väldigt 

små negativa effekter kunna spridas, eftersom dessa inte skulle påverka organismens fitness 

nog för att ha en märkbar effekt. 

 

Är transposoner bara själviska element, eller har de till stor del ”osjälviska” effekter? Om man 

bara ser till deras spridningsmekanismer och fortplantning i genomet agerar transposoner 

oftast själviskt. Om man ser till evolutionära effekter finns det dock bevis för att transposoner 

har varit till stor nytta för organismerna de befinner sig i. Baserat på frågeställningen detta 

arbete bygger på, med de definitioner som givits, kan det därför konstateras att transposoner 

inte är själviska. Ur ett bredare perspektiv är dock frågan omöjlig att besvara i sin helhet, 

eftersom det är omöjligt att veta vad som skulle ha hänt evolutionärt sett om transposoner inte 

hade funnits. Det man kan konstatera om problemet dock, är att nästan allt liv på jorden skulle 

ha varit annorlunda än det är idag utan transposonerna. 
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