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科学家早已知道，有些“垃圾”DNA（重复性DNA片段）能够进化成外显子（exon），作为高等有机

体内编码蛋白基因的构成成分。美国科学家近日发现证据表明，大量来自垃圾DNA的外显子在基因调控

中发挥着作用。相关论文10月17日发表在《PloS遗传学》（PLoS Genetics）上。 

 

大约一半的人类DNA由重复性片段构成，其中包括转座子（transposon），它能换位到基因组内的

不同位置。反转录转座子（retrotransposon）可被转录入RNA，之后被重整入基因组DNA。人类基因组

中最常见的反转录转座子是Alu序列，它拥有超过100万个拷贝，占据了大约10%的人类基因组。 

 

论文高级作者、美国爱荷华大学医学院的Yi Xing说：“Alu序列是新外显子的主要来源。Alu是灵

长类特异性的反转录转座子，从它制造外显子可能有助于形成灵长类的独特特性，所以我们想要更好了

解这一过程。” 

 

研究人员使用了高密度外显子微矩阵技术，这一技术拥有将近6百万个探针，用来监测人类所有外

显子的表达模式。研究人员利用所得数据，分析了11个人类组织中330个来源于Alu的外显子，鉴别出许

多具有令人感兴趣的表达和功能特性的外显子。 

 

论文第一作者、爱荷华大学内科医学系的Lan Lin说：“人类基因组中的数百个外显子都是来自于

Alu序列，全基因组外显子微矩阵技术使我们能够快速鉴别出最可能有助于调控基因表达和功能的外显

子。” 

 

对人类的一个基因SEPN1（与肌肉营养失调有关）的分析，对照来自黑猩猩和短尾猿组织的数据，

表明，一个来源于Alu的肌肉特异性外显子是来源于人类和黑猩猩进化分歧后发生的人类特异性改变。 

 

Xing表示：“这样来看，这个外显子仅仅在人类肌肉中高水平表达，而在任何其它人类组织或非人

类灵长类组织中均不是这样。这意味着这个外显子在肌肉中扮演了功能性角色，而这一作用是人类特异

性的。”（科学网 梅进/编译） 

 

（《PloS遗传学》（PLoS Genetics），doi:10.1371/journal.pgen.1000225，Lan Lin，Yi 

Xing） 

 

更多阅读（英文） 

 

《PloS遗传学》发表论文 

 

科学家发现垃圾DNA对基因调控的作用
相关论文发表于《PloS遗传学》
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