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Resumen 

La diversidad y abundancia de elementos genéticos móviles en la mayoría de los genomas 

eucariotas han hecho que estas secuencias de DNA moderadamente repetitivo sean importantes 

para el estudio y compresión de algunos mecanismos de regulación génica y variabilidad 

genética en muchas especies. La investigación tiene la finalidad de identificar de novo, 

clasificar y caracterizar los elementos transponibles (ETs) clase II presentes en el genoma de 

Drosophila amaguana, una especie endémica neotropical que habita en los bosques andinos 

del Ecuador. Las secuencias de elementos móviles se anotaron estructuralmente a partir del 

genoma ensamblado (455.5 Mb) de D. amaguana utilizando el pipeline The Extensive De Novo 

TE Annotator (EDTA), el cual agrupa programas con distintos algoritmos para una 

identificación de novo de elementos transponibles en todo el genoma. La caracterización de un 

elemento completo en cada superfamilia de transposones TIR (una subclase de ETs de DNA 

de repetición terminal invertida) se realizó a través de dot plots con DOTTER, y la anotación 

funcional se llevó a cabo con Artemis. Se encontró que el 11.87 % del genoma de D. amaguana 

corresponde de elementos transponibles, del cual el 7.87 % pertenece a transposones de DNA, 

incluyendo ocho superfamilias como Mutator, CACTA, y, Helitron, siendo estas tres las que 

mostraron mayor abundancia en el genoma de D. amaguana, a ellas se suma la presencia de 

superfamilias PIF/Harbinger, Tc1/Mariner, hAT, Maverick, y, elementos P. Estos resultados 

constituyen el primer reporte sobre el contenido de elementos móviles de una especie 

neotropical en el Ecuador, y serán el punto de partida de análisis posteriores para comprender 

los procesos adaptativos y evolutivos del grupo mesophragmatica en los bosques andinos.  

 

Palabras clave: Elementos transponibles / Drosophila / Drosophila amaguana / grupo 

mesophragmatica / DNA repetitivo / EDTA  
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TITLE:  Identification of class II transposable genetic elements in the genome of Drosophila 

amaguana (Diptera, Drosophilidae) 

 

Author: Manuel Alejandro Coba Males 

Director: Doris Jimena Vela Peralta, PhD 

 

Abstract 

The abundance and diversity of transposable elements in most eukaryotic genomes have made 

these moderately repetitive sequences essential tools for studying and comprehending the 

mechanisms of gene regulation and genetic variability in many species. The aim of this 

investigation was to de novo identify, classify, and characterize class II transposable elements 

(TEs) in the genome of Drosophila amaguana, a neotropical endemic species that inhabits the 

Andean forests of Ecuador. Mobile element sequences were structurally annotated from the 

assembly genome (455.5 Mb) of D. amaguana using The Extensive De Novo TE Annotator 

(EDTA) pipeline, which integrates programs with different algorithms for de novo 

identification of transposable elements in the whole genome. The characterization of a 

complete element for each superfamily of TIR transposons (a subclass of terminal inverted 

repeat DNA TEs) was performed through dot plots with DOTTER, and functional annotation 

was conducted using Artemis. We identified that 11.87 % of the D. amaguana genome 

corresponds to transposable elements, of which 7.87 % belong to DNA transposons, including 

eight superfamilies such as Mutator, CACTA, and Helitron. These three superfamilies exhibited 

high abundance in the genome of D. amaguana, and other sequences from PIF/Harbinger, 

Tc1/Mariner, hAT, Maverick, and P element were also identified. These results represent the 

first report on the content of mobile elements in a neotropical species of Ecuador, and they will 

serve as a starting point for further in-depth analyses to gain an understanding of the adaptative 

and evolutionary processes of the mesophragmatica group in the Andean forests.  

 

Keywords: Transposable elements / Drosophila / Drosophila amaguana / mesophragmatica 

group / repetitive DNA / EDTA 
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Capítulo I: Introducción 

Planteamiento del Problema 

La presencia de elementos transponibles (ETs) en los genomas de un gran número de 

organismos pertenecientes a los tres dominios de la vida: Bacteria, Archaea, y Eukarya,  ha 

conducido a realizar diversas investigaciones para conocer los efectos funcionales 

significativos que pueden influir en los rasgos de importancia evolutiva de las especies, sobre 

todo en organismos eucariotas (Tiedeman & Signor, 2021).  

Los ETs son considerados componentes importantes de los genomas, pues el impacto 

que han tenido desde su descubrimiento en 1950 por Barbara McClintock ha abierto la 

investigación de una manera más profunda (Almojil et al., 2021). La capacidad que tienen estos 

elementos para propagarse y colonizar nuevas regiones del genoma mediante la transferencia 

horizontal (M. Kidwell, 1983), sugiere hipótesis en las que se habla de su participación en 

procesos celulares importantes que tienen lugar en el anfitrión, como por ejemplo, la regulación 

génica y la síntesis de proteínas (Chuong et al., 2016). 

Por tanto, es primordial comprender los mecanismos de transposición a través de los 

cuales los ETs se mueven e inducen mutaciones a lo largo de todo el genoma, interrumpiendo 

secuencias funcionales (Kaminker et al., 2002). Dado que estas modificaciones generadas por 

elementos móviles, ayudan a entender la evolución al favorecer la variabilidad genética inter e 

intraespecífica a lo largo del tiempo (Biémont et al., 1999).  

Entender la evolución desde los puntos de vistas de diversas teorías es un hecho 

interesante. Si bien la teoría de evolución darwiniana, propone una evolución por selección 

natural, siendo la más aceptada, ésta aún mantiene cuestiones que son debatibles, y que al ser 

contrastadas con conceptos planteados en otras teorías abren muchas interrogantes que pueden 

ser respondidas a través de nuevas hipótesis evolutivas (Colonna Romano & Fanti, 2022).  
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Y es precisamente la hipótesis de McClintock la que biológicamente mejor encaja con 

las ideas que plantean que la evolución se evidencia con apariciones abruptas de otras variantes 

después de periodos de estasis, donde no ha existido cambios en las características fenotípicas 

de una especie, convirtiéndose en un mecanismo de especiación (Colonna Romano & Fanti, 

2022). 

Los ETs representan una porción considerable del genoma de organismos eucariontes 

y en algunos casos su presencia está asociada al tamaño del genoma debido a su abundancia 

(Almojil et al., 2021). Así, los ETs tienen un impacto sobre la función y estructura del genoma 

en la adaptación y evolución de especies y poblaciones (Lerat et al., 2019). Pues algunas 

inserciones o deleciones en secuencias de DNA que se generan producto de la transposición de 

estos elementos, pueden conducir a efectos perjudiciales para el huésped (Bourque et al., 2018). 

Uno de los modelos biológicos más estudiados, en cuanto se refiere a elementos 

transponibles desde hace más de 40 años, es el género Drosophila con aproximadamente 1 500 

especies descritas (Markow, 2015). Las especies de Drosophila han permitido durante varios 

años aportar al conocimiento sobre los mecanismos de regulación y transposición de ETs 

(Mérel et al., 2020). Por consiguiente, Drosophila es un modelo que puede ayudar a 

comprender la aparición de algunas enfermedades humanas y variantes fenotípicas en plantas 

y animales, asociadas a la movilización de estos elementos (McCullers & Steiniger, 2017). 

Los estudios sobre ETs intentan aclarar el panorama del curso que sigue la dinámica 

temporal evolutiva, explicando cómo los seres vivos están en la capacidad de adaptarse a 

entornos cambiantes para evitar su migración a otras áreas geográficas o extinguirse (Colonna 

Romano & Fanti, 2022). Ya que gracias a la expresión y transposición de ETs es posible inducir 

la variabilidad genética que permite al organismo responder a condiciones ambientales 
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estresantes inicialmente para la especie endémica; mostrando diferentes respuestas 

morfológicas, fisiológicas o conductuales (Colonna Romano & Fanti, 2022).    

Por lo que, es indispensable la identificación de estas secuencias repetitivas en los 

genomas de cada una de las especies que se describen. En este sentido, el presente proyecto 

busca anotar, clasificar y caracterizar los ETs clase II presentes en el genoma de Drosophila 

amaguana, una especie descrita en el año 2004 cuya distribución es andina (Vela & Rafael, 

2000, 2003, 2004).  

Formulación del Problema 

¿Qué superfamilias de elementos transponibles clase II están presentes en el genoma de 

Drosophila amaguana? 

Preguntas de Investigación 

- ¿Cómo es la estructura completa y funcionalidad de los elementos transponibles 

clase II de las superfamilias que se identificaron en el genoma de Drosophila 

amaguana? 

- ¿Cuál es el porcentaje de los transposones de DNA que fueron encontrados en el 

genoma de Drosophila amaguana? 

- ¿Cuál es la diferencia en el contenido de elementos transponibles entre el genoma 

de Drosophila amaguana y el modelo de estudio por excelencia, Drosophila 

melanogaster? 
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Objetivos 

Objetivo General 

Identificar las superfamilias de elementos transponibles clase II en el genoma ensamblado de 

Drosophila amaguana mediante la anotación estructural de novo. 

Objetivos Específicos 

- Caracterizar estructural y funcionalmente los elementos transponibles clase II de la 

subclase TIR identificados en el genoma de Drosophila amaguana. 

- Determinar el porcentaje de los elementos transponibles de clase II que forman parte 

del genoma de Drosophila amaguana. 

- Comparar el contenido de elementos transponibles clase II identificados en 

Drosophila amaguana respecto a los reportados en Drosophila melanogaster. 

Justificación e Importancia 

En el Ecuador, el “Refugio de Vida Silvestre Pasochoa” es uno de los bosques relictos 

de los Andes ubicado desde los 3 100 a 4 000 m.s.n.m., que permanece en condiciones poco 

alteradas (Céspedes & Rafael, 2017). En este bosque se estudió la diversidad de Drosophila y 

en el año 2004 se describieron tres especies pertenecientes al grupo mesophragmatica (Vela & 

Rafael, 2004).  

El grupo mesophragmatica fue propuesto en 1957 por Brncic y Koref (Brncic & Koref, 

1957). Es un grupo endémico de la región neotropical que actualmente cuenta con un número 

considerable de especies endémicas que se encuentran distribuidas en los bosques andinos y 

páramos sobre los 2 000 m.s.n.m (Figuero, 2017). En estos ecosistemas, las especies de 

Drosophila ocupan nichos como descomponedores, polinizadores, depredadores, parásitos, o 

vectores de organismos patógenos (Dajoz, 2000); todas ellas de tipo alopátricas, al ser 
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derivadas de un escenario evolutivo en el cual los sistemas montañosos permitieron su rápida 

especiación, originando poblaciones locales aisladas (Brncic, 1957; Nina R. Mota et al., 2008). 

Drosophila amaguana es una especie de gran tamaño principalmente presente en 

lugares donde prima la alta vegetación, poca luminosidad y alta humedad (Céspedes & Rafael, 

2017), perteneciente al grupo de Drosophila mesophragmatica (Vela & Rafael, 2004). 

Morfológicamente, D. amaguana presenta particularidades que la diferencia del resto de 

especies del grupo mesophragmatica, como el surestilo con dientes primarios y secundarios en 

los machos, y una espermateca pequeña no quitinizada y semicircular en las hembras (Ramos 

& Rafael, 2017; Vela & Rafael, 2004). Estas características son importantes para su 

identificación morfológica pero insuficientes para permitir abordar análisis evolutivos en este 

grupo (Romero, 2018).  

Debido a que la abundancia y regulación de los ETs en los genomas es muy diferente 

incluso entre especies cercanas (Lerat et al., 2019), es necesario hacer un análisis de la 

diversidad de los elementos transponibles en cada genoma, pues estas variaciones pueden 

resultar en cambios significativos en la organización y mecanismos de regulación (genética y 

epigenética) de los genomas, dando como resultado la evolución de las especies (Lerat et al., 

2019). 

Y precisamente, la transposición de los elementos móviles es una fuente importante de 

nueva variabilidad genética que impulsa los procesos adaptativos a los cambios ambientales 

(Lerat et al., 2019), en algunos casos favoreciendo la aparición de nuevos fenotipos que podrían 

contribuir a una rápida evolución (García, 2012). 

Lo que finalmente se pretende con el presente proyecto, es contribuir con información 

sobre ETs para entender los mecanismos de diversificación y adaptación de Drosophila, así 

como las relaciones evolutivas de estas especies que habitan los bosques andinos del Ecuador.
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Capítulo II: Revisión de la Literatura 

Antecedentes de la Investigación 

Para el desarrollo del presente proyecto fue necesario la realización previa de una 

investigación bibliográfica, en esta etapa se encontró trabajos similares al que proponemos y 

que se detallan brevemente a continuación: 

Tiedeman & Signor, en su estudio “The transposable elements of the Drosophila 

serrata reference panel” publicado en 2021 por Genome Biology and Evolution, reportaron 

676 elementos transponibles en el genoma referencial de D. serrata distinguiendo elementos 

MITEs, Helitron, y TIR; encontraron correspondencias importantes en al menos 27 elementos 

relacionados con D. melanogaster, y 10 relacionados con D. simulans. Además, no se halló 

evidencia de elementos P en la especie de D. serrata. 

Jeong et al., en 2018 publicaron en Pacific Symposium on Computing su estudio “An 

ultra-fast and scalable quantification pipeline for transposable elements from next 

generation sequencing data”, en el cual principalmente, desarrollaron un pipeline 

denominado SalmonTE como herramienta rápida para cuantificar elementos transponibles a 

partir de datos de RNA-seq, obtenidos por NGS. Su objetivo, superar limitaciones comunes 

que las herramientas de anotación comparten. 

Sassi et al., en su estudio “Transposable elements P and gypsy in natural populations 

of Drosophila willistoni” que fue publicado por la revista Genetics and Molecular Biology en 

el año 2005, reportaron elementos P y gypsy en el genoma de poblaciones de D. willistoni 

generados por enzimas de restricción mediante ensayos de Southern Blot, con la finalidad de 

comprender la variabilidad intrínseca sujeta a un proceso de selección natural, donde los ETs 

juegan un papel importante. 
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Kaminker et al., identificaron 1 572 elementos transponibles con secuencias completas 

o parciales en D. melanogaster, donde cada brazo cromosómico se compone de al menos 3.11 

y 4.29 % de elementos transponibles. El estudio publicado bajo el título “The transposable 

elements of the Drosophila melanogaster: euchromatin a genomics perspective” en 

Genome Biology en el año 2002, fue realizado gracias a la disponibilidad de la versión 3 para 

el genoma eucromático de D. melanogaster por parte del Berkeley Drosophila Genome Project, 

los autores determinaron que al menos 3.86 % de esta secuencia corresponde a ETs. 

Germanos et al., en 2006 publican en Genetics and Molecular Biology su investigación 

“Transposable elements from the mesophragmatica group of Drosophila”, en la cual 

mediante análisis Dot Blot y PCR, estudiaron la distribución de elementos móviles como: I, 

mariner, hobo, gypsy, Tom/17.6, micropia, y elementos P, en especies de Drosophila que 

conforman el grupo mesophragmatica tales como: Drosophila pavani, Drosophila viracochi, 

Drosophila brncici, y Drosophila gasici. Encontrando elementos gypsy en todas ellas, 

elementos mariner ausentes solo en D. pavani, y, secuencias homólogas a elementos P 

exclusivamente en D. pavani y D. gasici. 

Fundamentación Teórica 

DNA Repetitivo 

Las secuencias repetitivas son fragmentos de DNA que se encuentran a lo largo de todo 

el genoma en múltiples copias, exhibiendo un alto grado de polimorfismo como consecuencia 

de las mutaciones dentro de cada unidad repetida (Pathak & Ali, 2012). Este tipo de secuencias 

fueron identificadas con las primeras investigaciones llevadas a cabo por Britten y Kohne cuyo 

trabajo fue publicado en 1968 en la revista Science (Britten & Kohne, 1968). Su investigación 

manifiesta la presencia de grandes cantidades de DNA repetitivo en los genomas eucariotas de 

forma moderada o altamente repetitiva, logrando estimar que en el genoma de una especie es 
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posible encontrar hasta 90 % de DNA repetitivo y que la frecuencia de estas secuencias puede 

alcanzar hasta 1 millón de veces (López & Garrido, 2012). 

Estas secuencias en su mayoría de carácter no codificante tienen la capacidad de 

remodelar el genoma a través de varios mecanismos, por tanto, tienen un impacto en la 

regulación de la expresión génica, mantenimiento de la integridad cromosómica y la estabilidad 

genómica, lo cual puede conducir a una divergencia evolutiva (Kuo et al., 2021; Pathak & Ali, 

2012). Sin embargo, cuando fueron descubiertos se desconocía la función de regulación 

genómica que cumplían estos segmentos repetitivos de DNA dentro del genoma (Gemmell, 

2021), y fueron catalogados como “DNA basura” (Kuo et al., 2021). 

El DNA repetitivo es considerado como un recurso de variabilidad importante en la 

evolución de los genomas, y ha sido asociado con eventos de reordenamiento cromosómico 

que han dado lugar a variaciones de cariotipos, lo cual se ha evidenciado a través de estudios 

evolutivos de varias especies (Fablet et al., 2017; Zattera et al., 2020). Por ejemplo, en 

mamíferos el gen syncytin, esencial para la formación de placenta, se originó de un elemento 

transponible (Sha et al., 2000); en Drosophila la inserción del elemento transponible Doc en el 

gen CHKov le proporcionó la resistencia a pesticidas (Aminetzach et al., 2005); en ratones el 

gen Fv1 derivado del gen gag de un ET le confiere resistencia frente a un retrovirus al bloquear 

el avance del ciclo viral (Yan et al., 2009). 

La clasificación de DNA repetitivo principalmente se lo hace en función de su 

organización estructural, la composición de su secuencia y su frecuencia, de esta forma 

encontramos dos grupos: repeticiones en tándem (secuencias altamente repetitivas) y 

elementos transponibles (secuencias medianamente repetitivas) (Kuo et al., 2021). 

Elementos Transponibles. Son considerados secuencias de DNA que tienen 

autonomía para movilizarse, por tanto pueden cambiar de posición a lo largo de todo el genoma, 
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lo cual evidentemente tiene un efecto mutagénico (Bourque et al., 2018). Sin embargo, también 

los ETs son fuente de variabilidad genética que pueden llevar a una diversificación y evolución 

en las especies (Bourque et al., 2018). Bajo este concepto también reciben la denominación de 

elementos móviles, y aunque si bien su auto propagación genera consecuencias en el genoma, 

es importante comprender su impacto biológico (Saleh et al., 2019), pues algunos de estos 

elementos podrían ser utilizados como valiosas herramientas dentro del campo de la ingeniería 

genética (Kapitonov & Jurka, 2006). 

El descubrimiento de estos elementos se lo atribuye a Barbara McClintock durante sus 

experimentos realizados con maíz desde el año 1944, incluso los bautizó bajo el nombre de 

elementos controladores, pues la evidencia sugería que estos elementos influían en rasgos 

fenotípicos (McClintock, 1950). A pesar de ello, su trabajo no fue bien recibido por personas 

que formaban parte de la comunidad genética, e incluso fue despreciado sino hasta los primeros 

años de la década de los 70 cuando el grupo Szybalski descubre secuencias de inserción en 

genomas bacterianos (Malamy et al., 1972). Con este trabajo, la comunidad científica 

reconoció el aporte que Barbara McClintock había hecho inicialmente (Makalowski et al., 

2019). 

Su presencia en la mayoría de organismos vivos los han vuelto en un componente 

principal del DNA repetitivo en los genomas de animales y plantas, en algunos casos 

representan una fracción importante del genoma con múltiples números de copias, por ejemplo, 

en el genoma del maíz se estima más del 50% de ETs (M. G. Kidwell & Lisch, 1997). En 

Drosophila melanogaster aproximadamente el 15% de todo el genoma corresponde a 

elementos transponibles, siendo su mayor distribución en las regiones de heterocromatina 

centromérica, donde el 80% de las mutaciones espontáneas son producidas por la inserción de 

elementos móviles o por reordenamientos cromosómicos asociados a estos (Deloger et al., 

2009). 
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Figura 1. Porcentaje de elementos transponibles en genomas de diferentes especies.  

 

Nota. Adaptado de “A comparative analysis of the amounts and dynamics of transposable 

elements in natural populations of Drosophila melanogaster and Drosophila simulans” (p. 84), 

por Vieira et al., 2012, Journal of Environmental Radioactivity, 113. 

Históricamente, la clasificación de ETs ha sido bien aceptada desde 1989 hasta la 

presente fecha, siendo Finnegan quien propuso por primera vez un sistema de clasificación 

diferenciando dos clases según el mecanismo intermedio de transposición (Finnegan, 1989). 

En este sistema, los ETs de clase I incluyen retrotransposones cuyo mecanismo de tipo “copiar 

y pegar” requieren de un intermediario de RNA a través de una reverso transcriptasa; mientras 

que, aquellos elementos de clase II abarcan transposones de DNA con un mecanismo “cortar y 

pegar” que no requieren de intermediarios de RNA para su transposición (Kojima, 2019).  

Esta clasificación ha recibido algunas objeciones y diversas críticas que han desafiado 

este sistema de dos clases (Muñoz & Garcia, 2010). Con el descubrimiento de ETs bacterianos 

y eucariotas que no requieren un intermediario de RNA, y cuya transposición se lo realiza a 

través de un modelo de “copiar y pegar” junto con elementos transponibles de repetición 

invertida en miniatura (MITEs), se abrió  la posibilidad de considerar una tercera clase de 

elementos no autónomos pero que presumiblemente requieren transposones autónomos para su 

movilidad (Wicker et al., 2007). 
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Figura 2. Mecanismos de transposición de los elementos móviles. 

 

Nota. Adaptado de “Transposon-mediated Genome Manipulations in Vertebrates” (p. 14), por 

Ivics et al., 2009, Nature methods, 6 (6). 

Esta situación particular llevo a Wicker y colaboradores a proponer una clasificación 

jerárquica desde niveles de clase hasta subfamilia, basándose en el modo de replicación y las 

características estructurales de los ETs aplicando algunos criterios mecanicistas y enzimáticos 

(Makalowski et al., 2019; Wicker et al., 2007).  

Como se puede apreciar en la Figura 3, el objetivo de esta nueva clasificación fue 

diseñar un sistema unificado con criterios más profundos a los utilizados inicialmente por la 

idea de Finnegan, conservando su estructura básica (Piégu et al., 2015). 
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Figura 3. Sistema de clasificación jerárquica para elementos transponibles. 

 

Nota. Adaptado de “A unified classification system for eukaryotic transposable elements” (p. 

974), por Wicker et al., 2007, Nature Reviews Genetics, 8 (12). 

Retrotransposones. Los resultados obtenidos de la secuenciación del genoma completo 

en organismos eucariotas mostraron que estos genomas tienen más genes que codifican para 

una reverso transcriptasa en comparación a cualquier otra proteína (Finnegan, 2012). 
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Adicionalmente, las secuencias más grandes que están presentes en los genomas, se han 

generado gracias a un mecanismo de transcripción inversa; un descubrimiento sorprendente, 

pues estudios anteriores limitaban la capacidad de copiar RNA en DNA únicamente a los 

retrovirus (Finnegan, 2012). 

La forma en que estos elementos móviles se integran en el genoma es mediante un 

intermediario de RNA, que gracias a un mecanismo de “copiar y pegar” logran conservar su 

ubicación original, al mismo tiempo que las copias creadas por la reverso transcriptasa permite 

la acumulación de estas secuencias en una o varias copias en otros sitios del genoma (Saleh et 

al., 2019). 

López & Garrido (2012), basados en la clasificación de Wicker et al. (2007), mencionan 

que los retrotransposones de eucariotas se dividen en 5 órdenes según la presencia de 

repeticiones terminales: (1) retrotransposones LTR; (2) retrotransposones de secuencias de 

repetición intermedia de Dictyostelium (DIRS); (3) retrotransposones non-LTR o LINEs; (4) 

retrotransposones de tipo Penélope (PLE); y, (5) SINEs. De los cuales, los retrotransposones 

LTR y non-LTR son los más abundantes en el reino Eukarya (López & Garrido, 2012). 

Retrotransposones LTR. Los retrotransposones de repetición terminal larga (LTR) 

están presentes en la mayoría de genomas eucarióticos, y proliferan en el genoma del huésped 

a través de múltiples mecanismos, convirtiéndose en uno de los principales grupos abundantes 

de retrotransposones (Havecker et al., 2004).  

En su estructura contienen dos repeticiones terminales largas en ambos extremos con 

una longitud que va desde 250 a 600 pb flanqueadas por target site duplication (TSD), contiene 

un dominio interno entre 5 - 7 kb que abarca un tracto de polipurina (PPT), un primer binding 

site (PBS) y una zona de codificación de proteínas estructurales y enzimáticas con dos open 

reading frames (ORFs) a partir de dos genes (L. Zhang et al., 2014). El gen gag que codifica 
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proteínas estructurales que forman una partícula similar a un virus (VLP), y el gen pol 

codificante de cuatro dominios proteicos: una proteasa (PR) que corta la poliproteína Pol, una 

RNasa H (RH) que escinde el RNA de la unión DNA-RNA, una transcriptasa inversa (RT) que 

sintetiza cDNA a partir del RNA del retrotransposón y una integrasa (IN) que incluye el cDNA 

al genoma (Aroh & Halanych, 2021). 

Figura 4. Estructura de los retrotransposones LTR. 

 

Nota. Adaptado de “Genome-wide characterization of LTR retrotransposons in the non-model 

deep-sea annelid Lamellibrachia luymesi” (p. 2), por Aroh & Halanych, 2021, BMC Genomics, 

22 (1).  

El contenido de estos retrotransposones es muy alto en los genomas de plantas, 

reportando más del 50 % de retrotransposones LTR en el genoma de Zea mays con 

predominancia de las superfamilias Copia y Gypsy en comparación a los genomas animales 

(Neumann et al., 2019). En D. melanogaster se han reconocido las superfamilias Gypsy, Copia 

y BEL/Pao con al menos 35 familias, siendo el grupo Gypsy el más abundante (McCullers & 

Steiniger, 2017). 

Retrotransposones DIRS. El grupo de retrotransposones DIRS o también llamados 

retrotransposones de tirosina recombinasa se encuentra en genomas fúngicos, y recibe su 

nombre por su miembro fundador, Dictyostelium discoideum (Muszewska et al., 2013). 

Estructuralmente carece de una proteasa y reemplazan la integrasa por una tirosina 

recombinasa (YR), la cual cumple la función de integración genómica (Malicki et al., 2020). 

Este orden de retrotransposones es el menos comprendido de la clase I, ya que apenas 

se han descrito tres superfamilias: DIRS1 en el moho mucilaginoso Dictyostelium discoideum, 
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PAT del nemátodo Panagrellus redivivus y Prt1 del hongo zigomiceto Phycomyces 

blakesleeanus (Goodwin & Poulter, 2001). 

Se caracterizan por que en los extremos las secuencias LTR que flanquean estos 

elementos no son idénticas y son repeticiones invertidas, que internamente abarcan una región 

complementaria interna (ICR) y las regiones de codificación proteica con tres ORFs largos y 

atípicos (Poulter & Butler, 2015). El primero de los ORFs corresponde al gen gag similar al de 

otros retrotransposones, el segundo ORF se superpone al primero extendiéndose hasta el 

extremo 3’ del elemento transponible codificando una YR; y finalmente, su último ORF que 

se encuentra totalmente superpuesto al segundo ORF, codifica para una RT, RNasaH, y una 

metilasa (MT) con función desconocida (Duncan et al., 2002). 

Figura 5. Estructura del retrotransposón DIRS-1. 

 

Nota. Adaptado de “Tyrosine Recombinase Retrotransposons and Transposons” (p. 3), por 

Poulter & Butler, 2015, Microbiology Spectrum, 3 (2).  

Retrotransposones non-LTR (LINEs). La retrotransposición de LINEs han 

diversificado el genoma humano de tal manera que ahora comprenden hasta un 17 % de todo 

el genoma (Lander et al., 2001). Además, sus dos ORFs permiten la codificación de proteínas 

para la movilización de elementos móviles no autónomos y secuencias de RNAs no 

codificantes, generando algunos pseudogenes (Beck et al., 2011). 

Los retrotransposones de repetición terminal no larga (non-LTR) conocidos como 

LINEs (elementos nucleares largos intercalados) tienen una longitud completa entre 4 a 7 kb y 
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están flanqueados por regiones variables de UTR 5’ y 3’ donde se incluyen dos ORFs (Qi & 

Sandmeyer, 2012). La 5’-UTR actúa como un promotor interno que es reconocido por la RNA 

pol II para la síntesis del transcrito (Beck et al., 2011). El primer ORF codifica una proteína 

que permite la unión a RNA inespecíficos, mientras que el siguiente ORF codifica una reverso 

transcriptasa (RT) y una proteína endonucleasa (EN) de DNA además de presentar un dominio 

rico en cisteína, todos ellos esenciales para la retrotransposición (Richardson et al., 2015). 

Figura 6. Estructura del retrotransposón LINE-1. 

 

Nota. Adaptado de “LINE-1 Elements in Structural Variation and Disease” (p. 189), por Beck 

et al., 2011, Annual review of genomics and human genetics, 12. 

Cabe mencionar que la importancia de estos elementos, radica en la capacidad que 

tienen para movilizar otros retrotransposones no autónomos y mRNA hacia nuevas posiciones 

del genoma, dando lugar a pseudogenes (Esnault et al., 2000). Esto sucede debido a que los 

elementos no autónomos pueden ser reconocidos por su estructura, ya que terminan con 

secuencias ricas en poli A, están flanqueados por TSD variables y se pueden integrar a sitios 

consensos de la endonucleasa (Richardson et al., 2015). 

Retrotransposones de tipo Penélope (PLE). Pertenecen a retrotransposones poco 

estudiados que incluyen a un único representante, el elemento Penélope, al que se le ha 

atribuido las mutaciones visibles en la disgenesia híbrida en Drosophila virilis (Arkhipova, 

2006). 

Comparten un ancestro común con las transcriptasas inversas de la telomerasa, pueden 

detectarse en genomas de protistas, hongos, animales y plantas, en este último presentan una 

distribución irregular (Arkhipova et al., 2013). Su estructura es un tanto inusual y cuenta con 
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un único ORF que codifica una RT altamente especializada no móvil responsable del 

mantenimiento de los extremos cromosómicos, y una endonucleasa (EN) (Arkhipova et al., 

2013); cuyo dominio pertenece a la superfamilia GIY-YIG que se descubrieron en el grupo I 

de los intrones móviles de bacterias (Dunin et al., 2006).  

Figura 7. Estructura de los retrotransposones tipo Penélope. 

 

Nota. Adaptado de “Nonhomologous Recombination: Retrotransposons” (p. 285), por Qi & 

Sandmeyer, 2012, Encyclopedia of Biological Chemistry, 4. 

SINEs. Estos retrotransposones corresponden a secuencias de elementos nucleares 

intercalados cortos que se los puede identificar en un abundante número de copias en la mayoría 

de los genomas de mamíferos; por ejemplo, en el ser humano alrededor del 10 % del genoma 

(equivalente a 300 Mb) se compone de la familia de SINEs denominada Alu s (Wang & 

Kirkness, 2005).  

Muchos elementos de esta familia pueden inducir mutagénesis por inserción o 

sobrecruzamiento desigual (Kramerov & Vassetzky, 2011). Aunque de igual manera pueden 

generar beneficios al influir en procesos como la expresión génica, la poliadenilación y el 

splicing alternativo (Deininger, 2011). 

Su tamaño varía de 100 a 600 pb y son catalogados como elementos no autónomos, ya 

que dependen de enzimas codificadas por los genes de los elementos LINEs para permitir su 

retrotranscripción y retrotransposición (Kanhayuwa & Coutts, 2016).  

En su estructura se evidencian tres partes: 5’ - terminal “head”, “body” y  3’ - terminal 

“tail”; la secuencia en la cabeza 5’ - terminal muestra similitud con uno de los RNA sintetizados 

por la RNA pol III cuyo origen proviene de tRNA, 7SL RNA o 5S rRNA (Kramerov & 
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Vassetzky, 2011). En su estructura se ha identificado regiones originarias de LINEs, mientras 

finalmente la cola 3’ - terminal consta de secuencias de repeticiones simples de variable 

longitud (Kramerov & Vassetzky, 2011). 

Figura 8. Estructura de los retrotransposones SINEs. 

 

Nota. Adaptado de “SINEs and LINEs: symbionts of eukaryotic genomes with a common tail” 

(p. 478), por Ohshima & Okada, 2005, Cytogenetic and Genome Research, 110 (1-4). 

Transposones de DNA. Esta clase II de ETs son el grupo más antiguos de elementos 

móviles que pueden encontrarse en el genoma de los organismos de todos los reinos (M. C. 

Thomas et al., 2010), salvo ciertas excepciones, como en el caso particular de Saccharomyces 

cerevisiae donde su genoma carece de transposones de DNA (López & Garrido, 2012).  

Estos ETs se reorganizan a lo largo del genoma a través del mecanismo “cortar y pegar”, 

donde se escinde el elemento del DNA para posteriormente integrarlo en un nuevo entorno 

cromosómico, este proceso no replicativo, es realizado gracias a la intervención de una proteína 

transposasa que se encuentra flanqueada por terminal inverted repeats (TIRs) (Ivics et al., 

2009). 

Se los clasifica en 3 subclases en función de la relación de la transposasa y las 

características estructurales compartidas, abarcando las secuencias TIRs y la longitud de sus 

TSDs, siendo estos: (1) DNA transposones “cortar y pegar”; (2) DNA transposones de círculo 

rodante; y, (3) DNA transposones de autosíntesis (López & Garrido, 2012). Esta última clase 

se encuentra comúnmente más extendida en protistas, hongos y animales, siendo los 



14 
 

transposones de DNA más complejos, pues tienen la capacidad de codificar hasta 10 proteínas 

diferentes (Han et al., 2013). 

TIR. Son elementos que contienen repeticiones terminales invertidas y pertenecen a la 

subclase I de los transposones de DNA propios de genomas eucariotas, a su vez comprenden 

10 superfamilias de acuerdo con la similitud de sus transposasas (Su et al., 2019), mientras que 

en plantas existen apenas 5 grandes superfamilias (Feschotte & Pritham, 2007). Estos 

elementos tienen efectos significativos en la regulación epigenética, expresión génica, 

producción de genes quiméricos y variaciones en el número de copias (Su et al., 2019). 

Estructuralmente presentan TIRs que van de 9 a 40 pb de longitud en ambos extremos, 

aunque esto depende de cada superfamilia, también comprenden internamente un ORF 

principalmente encargado de codificar una transposasa (Pray, 2008). Además, toda su 

estructura se encuentra flanqueada por cortas repeticiones directas idénticas denominadas TSD, 

que se originan debido a la inserción de un transposón en el sitio de destino (Shen et al., 2021). 

Esta proteína según la triada de residuos ácidos en su dominio catalítico puede dar lugar 

a una transposasa DDE o DDD, que estructuralmente tienen un pliegue similar a la RNasa H 

(Nesmelova & Hackett, 2010), siendo precisamente, la encargada de reconocer aquellas 

secuencias TIRs de los ETs para mediar la movilidad hacia otra posición del genoma a través 

de un mecanismo conservador (Shen et al., 2021). 

Figura 9. Estructura de los transposones de DNA de repeticiones terminales invertidas (TIR). 

 

Nota. Adaptado de “Mobile DNA transposition in somatic cells” (p. 2), por Kazazian, 2011, 

BMC Biology, 9 (11). 
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Tc1/Mariner. Tienen una longitud entre 1 a 5 kb y está flanqueado con repeticiones 

terminales invertidas que pueden ir desde los 17 a 1 100 pb (Muñoz & Garcia, 2010). Codifica 

una transposasa de 282 - 345 AA con dos dominios principales: la región N-terminal donde se 

encuentra un motivo helix - turn - helix (HTH) para reconocer y unirse a los TIRs, y una región 

C-terminal donde se encuentra el sitio catalítico conformado por 3 residuos ácidos, DDD para 

elementos mariner o  DDE para elementos Tc1 (Muñoz & Garcia, 2010). Además, cuenta con 

una región de señal de localización nuclear (NLS) que permite el transporte de la transposasa 

a través de la membrana nuclear (Brillet et al., 2007). 

Esta superfamilia es considerada como la mayormente distribuida en taxones como 

rotíferos, hongos, plantas, peces y mamíferos, apenas cuenta con alrededor de diez elementos 

activos (Plasterk et al., 1999). 

Figura 10. Estructura del transposón Tc1/Mariner. 

 

Nota. Adaptado de “DNA Transposons: Nature and Applications in Genomics” (p. 117), por 

Muñoz & Garcia, 2010, Current Genomics, 11 (2). 

hAT. Con una longitud media entre 2.5 a 5 kb los elementos que forman parte de esta 

superfamilia presentan TIRs cortos entre 11 - 24 pb, y codifican una transposasa multidominio 

con 600 a 800 residuos (Muñoz & Garcia, 2010). Algunos de estos elementos reportados en 

especies lejanamente relacionadas como en plantas y moscas, por ejemplo, Tam3 en 

Antirrhinum majus, hobo en D. melanogaster, y, Activator en Z. mays, sugieren que existiría 

una transferencia horizontal de genes (Rubin et al., 2001). 

Mutator. Es una familia altamente mutagénica en especies de maíz, los elementos 

autónomos MuDR son los más representativos de esta superfamilia que incluso permite la 
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transposición de algunos elementos no autónomos (Lisch, 2002). Presentan TIRs de 

aproximadamente de 215 pb, aunque en cada clase de transposón, internamente se puede 

identificar secuencias únicas que los diferencian unos de otros (Lisch, 2015). El gen mudrA 

codifica para una transposasa de 823 AA con un dominio catalítico DDE, mientras que el gen 

mudrB codifica un polipéptido de 207 AA del que aún se desconoce su función (Lisch, 2015). 

Figura 11. Estructura del transposón MuDR. 

 

Nota. Adaptado de “Mutator and MULE Transposons” (p. 2), por Lisch, 2015, Microbiology 

Spectrum, 3 (2). 

Merlin. Esta superfamilia se ha identificado en genomas eubacterianos y animales, 

incluyendo nemátodos, platelmintos, mosquitos, ascidias, peces cebras y ranas, existiendo muy 

pocos reportes en genomas de plantas u hongos (Lopes et al., 2021). Poseen TIRs variables que 

van desde 24 a 462 pb, además, particularmente muestran similitud en las secuencias dentro y 

entre especies, y también codifican proteínas de 300 residuos que han mostrado similitudes con 

algunas transposasas codificadas por el grupo IS 1016, que pertenece a secuencias de inserción 

bacterianas (Feschotte, 2004). 

Transib. Los elementos de esta superfamilia se han reconstruido a través de 

metodologías in silico partiendo de elementos fósiles degenerados de antiguas secuencias en 

genomas de D. melanogaster y Anopheles gambiae (Kapitonov & Jurka, 2003). Se los logró 

caracterizar bajo una longitud de 3 a 4 kb con TIRs entre 9 a 60 pb, que a su vez están 

flanqueadas por TSD de 5 pb con alto contenido de guanina-citosina (Chen & Li, 2008).  

Se han reportado elementos autónomos y no autónomos en organismos eucariotas, 

como por ejemplo, en otras especies de Drosophila, anquilostoma del perro, gusano de seda, 
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erizo de mar, entre otras (Kapitonov & Jurka, 2005). Su transposasa tiene entre 595 a 708 AA 

pero particularmente no mantiene ninguna similaridad con otras transposasas de las demás 

superfamilias (Chen & Li, 2008). Aunque se ha encontrado una semejanza con la proteína 

RAG1 de la recombinasa V(D)J, esencial en la diversidad inmunológica en los 

reordenamientos de los genes receptores de antígenos durante el desarrollo de los linfocitos 

(Fugmann, 2001). 

P elements. Elementos estudiados con mucha intensidad en poblaciones naturales de 

D. melanogaster, estos transpones tienen un tamaño variable entre 0.5 a 2.9 kb, reportándose 

dos clases en particular: elementos completos con tamaño de 2 907 pb, y, elementos 

incompletos con secuencias internas de menor tamaño; en ambos casos las TIRs están dadas 

por una longitud de 31 pb (Simmons, 2013).  

Codifican una transposasa compleja de seis dominios que abarca 751 AA únicamente 

cuando en los tejidos de la línea germinal se tiene al menos un elemento P completo, pues en 

los elementos incompletos, la proteína codificada no es funcional y por lo tanto el elemento 

pierde su capacidad de transposición (Ghanim et al., 2020; Simmons, 2013). 

Figura 12. Estructura de un elemento P completo. 

 

Nota. Adaptado de “P transposable elements in Drosophila and other eukaryotic organisms” 

(p. 2), por Majumdar & Rio, 2015, Microbiology Spectrum, 3 (2). 
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PiggyBac. Transposón identificado en el genoma de la polilla Cabbage Looper 

(Trichoplusia ni), aunque se ha encontrado también en genomas de plantas, hongos, animales 

e incluso en el ser humano; sin embargo, en estas especies hay una alta probabilidad de que los 

elementos transponibles de estas familias carezcan de actividad por mutaciones que han 

presentado (Muñoz & Garcia, 2010). Tiene un tamaño de 2.4 kb, con 13 pb correspondientes a 

TIRs y 19 pb que corresponden a repeticiones internas asimétricas adicionales, además presenta 

un ORF de 1.8 kb que codifica para una transposasa funcional (Zhao et al., 2016). Este es un 

elemento muy versátil que ha ganado campo para su uso en estudios genéticos, ya que a partir 

de la modificación de su transposasa se han direccionado investigaciones hacia la transgénesis, 

mutagénesis y terapia génica (Li et al., 2013). 

PIF/Harbinger. Los elementos de esta superfamilia predominan en el genoma del 

maíz, Arabidopsis thaliana, Oryza sativa, zanahoria y algunas otras especies del reino vegetal 

y animal (Grzebelus et al., 2007). Se trata de elementos autónomos con TIRs de 14 a 25 pb que 

se encuentran flanqueadas por TSDs de 3 pb (Sinzelle et al., 2008), internamente tiene dos 

ORFs que codifican hacia una transposasa catalítica semejante a la misma proteína de la 

secuencia de inserción bacteriana IS5 (Grzebelus et al., 2007), y una segunda proteína de 

función hasta ahora desconocida pero de características similares a la proteína Myb, importante 

en los mecanismos transcripcionales de procesos celulares (Sinzelle et al., 2008). El estudio de 

estos elementos es importante para entender la función de genes domesticados que han 

derivado de esta clase de transposones, contribuyendo a la aparición de nuevas secuencias 

codificantes (Casola et al., 2007). 

CACTA. Estos elementos han sido descritos en los últimos 20 años como parte de una 

de las superfamilias más abundantes de transposones clase II, identificados con demasía en los 

reinos vegetal, fungi y animal; observando que han contribuido moderadamente a la expansión 

de tamaño del genoma del huésped y su evolución (Belyayev et al., 2022). En su estructura 
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muestran dos TIRs de 10 a 28 pb, en donde en sus extremos tiene terminaciones de un motivo 

conservado CACTA o CACTG, además de repeticiones subterminales muy próximas entre sí, 

con 10 a 20 nucleótidos en orientación directa e invertida (Wicker et al., 2003). Su primer ORF 

codifica una transposasa con un centro catalítico muy conservado, mientras un segundo ORF 

lo hace para una proteína de función desconocida (Buchmann et al., 2014). 

Crypton. Superfamilia detectada en varios hongos patógenos como Cryptococcus 

neoformans, Coccidioides posadasii e Histoplasma capsulatum, muchos de ellos altamente 

virulentos asociados a infecciones sistémicas graves, por lo cual se diferencian del resto de 

transposones (Goodwin et al., 2003). Estructuralmente resulta difícil caracterizarlos debido a 

que no presentan TIRs ni tampoco repeticiones largas directas, sino tan solo se ha podido 

identificar repeticiones directas cortas entre 4 a 6 pb que se cree que pueden actuar como 

sustratos para el reconocimiento de la tirosina recombinasa (YR), una proteína de 

aproximadamente 691 pb (Kojima & Jurka, 2011).  Además, presentan un dominio proteico 

GCR1_C conservado de unión al DNA de varios factores de transcripción fúngicos (Goodwin 

et al., 2003; Kojima & Jurka, 2011). 

Figura 13. Estructura del elemento Crypton-Cn1. 

 

Nota. Adaptado de “Crypton transposons: Identification of new diverse families and ancient 

domestication events” (p. 3), por Kojima & Jurka, 2011, Mobile DNA, 2 (1). 

Helitron. Carecen de repeticiones terminales invertidas y tienen una longitud desde 1 a 

3 kb, con motivos bien conservados en 5’-TC y CTRR-3’ que se transpone gracias a un 

mecanismo denominado replicación de círculo rodante (Kapitonov & Jurka, 2001). En 

genomas de plantas se han reportado algunos elementos Helitron autónomos, con tamaños que 

van desde 8 a 15 kb en especies como por ejemplo A. thaliana, O. sativa y Caenorhabditis 
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elegans (K. Hu et al., 2019). Esta superfamilia codifica una proteína multidominio de hasta 

aproximadamente 1 800 AA carente de un dominio catalítico semejante a una RNasa H 

(Grabundzija et al., 2018). Sino más bien, se observa un dominio Rep que contiene dos residuos 

de tirosina en el sitio activo cerca de la región N-terminal (Grabundzija et al., 2018), que da la 

actividad de endonucleasa HUH para permitir su unión al ssDNA. Seguidamente también se 

aprecia una helicasa encargada del desenrollamiento del DNA (J. Thomas & Pritham, 2015). 

Figura 14. Estructura de transposones Helitron. 

 

Nota. Adaptado de “Comparative analysis of morabine grasshopper genomes reveals highly 

abundant transposable elements and rapidly proliferating satellite DNA repeats” (p. 5), por 

Palacios-Gimenez et al., 2020, BMC Biology, 18 (1). 

Maverick/Polinton. Son elementos muy grandes con un tamaño que puede ir desde 15 

a 20 kb y con TIRs largas desde 100 hasta 1 000 pb, pueden codificar hasta 10 proteínas, 

algunas de ellas, homólogas a la de diversos virus de dsDNA (López & Garrido, 2012). Su 

importancia está en la capacidad que tienen para transferirse horizontalmente entre especies no 

relacionadas (Haapa et al., 2014). Se encuentran muy distribuidos en invertebrados y 

vertebrados no mamíferos, no siendo detectados en plantas (Pritham et al., 2007). Sin embargo, 

llama la atención su relación evolutiva con los virus, donde análisis filogenéticos han colocado 

a estos elementos dentro del linaje PRD1-adenovirus (Niño & Katzourakis, 2021), mismos que 
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se encuentran representados en la virosfera asociado a los tres dominios: arqueovirus, 

bacteriovirus y eucariovirus (Woo et al., 2019). 

MITEs. Considerados como derivados truncados de transposones de DNA autónomos 

(Feschotte & Mouchès, 2000), se distribuyen principalmente en los brazos cromosómicos y 

son los más abundantes en los genomas de plantas (Macko et al., 2021). Tienen una longitud 

aproximada entre 100 a 800 pb, poseen TIRs menores a 10 pb y apenas cortos TSDs de tamaño 

desde 2 a 10 pb (Venkatesh & Nandini, 2020). Estos elementos se activan naturalmente cuando 

el huésped está expuesto a condiciones ambientales severas como respuesta para mitigar el 

peligro (McClintock, 1984). 

Figura 15. Estructura de los transposones MITEs. 

 

Nota. Adaptado de “MiteFinderII: A novel tool to identify miniature inverted-repeat 

transposable elements hidden in eukaryotic genomes” (p. 52), por J. Hu et al., 2018, BCM 

Medical Genomics, 11 (5). 

Drosophila 

Género que abarca más de 1 500 especies de pequeñas moscas conocidas comúnmente 

bajo el nombre de moscas de la fruta, pertenecen a la familia Drosophilidae y se distribuyen a 

lo largo de regiones tropicales, zonas alpinas, ciudades, desiertos, pantanos y selva tropical 

(Perveen, 2018). Constituye uno de los organismos modelos más versátiles con importancia en 

la investigación científica y médica (Animal Research, s.f.). Drosophila es un género en el que 

se han realizado diversos trabajos sobre diferentes aspectos que involucran su biología, para el 
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estudio de varios fenómenos por su rápido ciclo de vida, rentabilidad y tecnologías avanzadas 

disponibles (Harnish et al., 2021; Jennings, 2011). 

Durante un siglo, la participación de Drosophila en el desarrollo de la biología ha 

contribuido notablemente para estudiar y probar teorías evolutivas, sentando las bases de la 

genética y permitiendo la comprensión de algunos mecanismos moleculares (Martinez, 2008). 

Desde hace más de cien años se le atribuye a Thomas Hunt Morgan como el padre de la 

investigación de Drosophila, al ser quién refinó la teoría cromosómica de la herencia planteada 

por Mendel, al demostrar que el gen white se localizaba en el cromosoma X (Tolwinski, 2017).  

Particularmente D. melanogaster se ha convertido en el modelo común para estudios 

genéticos en la biología moderna, ya que se la considera como un organismo sumamente 

importante en biología, genética, medicina, entre otras ciencias del área de la salud y la vida 

(Perveen, 2018). 

La secuenciación del genoma de D. melanogaster a inicios del siglo XXI fue uno de los 

resultados importantes que se han podido obtener (Adams et al., 2000; Myers et al., 2000). 

Años más tarde al secuenciarse el genoma humano (Craig Venter et al., 2001),  las 

comparaciones de las secuencias nucleotídicas entre ambos organismos mostraron una 

identidad global de casi el 40% entre Drosophila y mamíferos, con una identidad 

probablemente mayor al 80% en cuanto se refiere a la conservación de dominios proteicos 

funcionales (Yamaguchi & Yoshida, 2018).  

El genoma de D. melanogaster comprende cuatro pares de cromosomas: los 

cromosomas sexuales X/Y, dos cromosomas autosómicos II y III y un cromosoma muy 

pequeño IV, siendo común encontrar la mayor cantidad del contenido genético en los 

cromosomas X, II y III (Fernández et al., 2007). El genoma fue publicado en marzo del año 
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2000 convirtiéndose en el segundo y más largo genoma animal que había sido secuenciado 

(Kornberg & Krasnow, 2000).  

El tamaño del genoma en D. melanogaster es de aproximadamente 180 Mb, del cual 

dos tercios corresponde a regiones eucromáticas (120 Mb) y el tercio restante (60 Mb) se trata 

de heterocromatina, que principalmente está formada por repeticiones de secuencias simples 

(Celniker & Rubin, 2003). 

Figura 16. Estructura cromosómica de Drosophila melanogaster 

 

Nota. Adaptado de “The Drosophila Melanogaster Genome” (p. 91), por Celniker & Rubin, 

2003, Annual Review of Genomics and Human Genetics, 4. 

La anotación funcional del genoma R6.13 secuenciado de Drosophila logró identificar 

17 728 genes, de donde 13 907 se traducen en proteínas que codifican 21 953 polipéptidos 

únicos; mientras que los 3 821 genes restantes codifican diversos RNA no codificantes, entre 

ellos rRNA, tRNA, snRNA, snoRNA, miRNA, lncRNA y algunos pseudogenes (Kaufman, 

2017). 
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Figura 17. Genes reportados en el genoma de D. melanogaster FB2016_05 (R6.13) 

 

Nota. Adaptado de “A Short History and Description of Drosophila melanogaster Classical 

Genetics: Chromosome Aberrations, Forward Genetic Screens, and the Nature of Mutations” 

(p. 674), por Kaufman, 2017, Genetics, 206 (2). 

La diversidad fenotípica (morfología, ecología y comportamiento) de las especies de 

Drosophila se puede analizar a través de la genómica comparativa, ya que permite observar las 

funciones conservadas frente a la divergencia de secuencias producidas por los factores 

ambientales a los cuales cada especie debe adaptarse (Clark et al., 2007). La Figura 18 nos 

permite apreciar la anotación de los genomas en 12 especies diferentes de Drosophila. 

Figura 18. Resumen de anotaciones de los genomas para 12 especies de Drosophila. 

 

Nota. Adaptado de “Evolution of genes and genomes on the Drosophila phylogeny” (p. 205), 

por Clark et al., 2007, Nature, 450 (8). 
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Elementos transponibles en Drosophila. Comprender la variabilidad genética 

inducida por elementos transponibles en poblaciones naturales, ha sido posible gracias a 

estudios de dinámica poblacional de ETs llevados a cabo durante más de 25 años, utilizando 

D. melanogaster como organismo modelo (Barrón et al., 2014). Los reportes del contenido de 

ETs en Drosophila han sido obtenidos a través de estudios interespecíficos, pues la abundancia 

y actividad de estos elementos repetitivos están relacionadas al genotipo del huésped y al medio 

ambiente en el cual se desarrolla (Mérel et al., 2021). 

La activación de ETs es inducida por dos principales causas: el estrés ambiental y/o 

shocks genómicos, como por ejemplo, la hibridación, esto permite una divergencia en la 

secuencias reguladoras y/o en el contenido de ETs (Banho et al., 2021). Estos elementos 

móviles sufren patrones evolutivos complejos a través de mecanismos como: transferencia 

horizontal, pérdida estocástica, inactivación y degeneración de secuencias, y, reactivación por 

recombinación de secuencias (Germanos et al., 2006), pese a esto, se han reportado 96 familias 

de ETs para D. melanogaster (Kaminker et al., 2002).  

Las repercusiones que tienen los ETs a nivel de especie son importantes para considerar, 

ya que del 80 % de mutaciones fenotípicas generadas por elementos transponibles en 

Drosophila, algunas resultan perjudiciales (Mérel et al., 2020). Cerca del 5 – 10 % de 

inserciones por elementos P activos genera mutaciones recesivas letales en D. melanogaster 

(Cooley et al., 1988), así como, la transposición somática de elementos mariner en D. simulans 

puede disminuir la esperanza de vida en la especie (Nikitin & Woodruff, 1995). 

Sin embargo, los ETs siguen mostrando un papel relevante en la adaptación ambiental 

(Casacuberta & González, 2013), pues, las mutaciones de gran variedad y magnitud generadas 

por estos elementos, tienen en algunos casos la capacidad de responder a los cambios 

ambientales, fijándose rápidamente en las poblaciones (Biémont & Vieira, 2006).  
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Capítulo III: Metodología 

Diseño de la Investigación 

Enfoque de la Investigación 

El trabajo investigativo se realizó dentro del enfoque cualitativo, ya que llevando a cabo 

un proceso inductivo y haciendo uso de herramientas bioinformáticas se logró de forma 

objetiva anotar estructuralmente y caracterizar funcionalmente los elementos genéticos 

móviles clase II en el genoma de D. amaguana. 

Alcance de la Investigación 

El alcance de este proyecto de desarrollo fue catalogado bajo un nivel exploratorio, 

porque se requirió de un acercamiento inicial a la temática debido a que se ha investigado muy 

poco en cuanto se refiere a la identificación de elementos transponibles para genomas de 

especies de Drosophila reportadas en Ecuador.  

Por otra parte, también cayó dentro de un nivel descriptivo, con el cual se logró 

eficazmente identificar elementos transponibles de clase II en D. amaguana. Esto permitió 

establecer una clasificación de los ETs por superfamilias, reportando el porcentaje de ETs en 

el genoma de D. amaguana. Posteriormente estos resultados fueron comparados con el 

contenido de los elementos móviles clase II reportados en estudios previos para la especie de 

D. melanogaster. 

Tipo de Investigación 

Principalmente este estudio recurrió a los tipos de investigación que se enlistan a 

continuación: 

- Investigación básica, misma que permitió adquirir información y ampliar el 

conocimiento teórico sobre los elementos móviles, el genoma de Drosophila y la 

relación entre ambos. 
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- Investigación documental, aquella que brindó información bibliográfica sobre los 

algoritmos para identificación de ETs clase II, así como, los softwares apropiados 

para estos análisis de identificación y anotación estructural específicos.  

- Investigación aplicada, principalmente porque se logró hacer uso de conocimientos 

previamente adquiridos en el campo de la biología computacional, complementando 

con la información teórica recopilada en las primeras etapas del desarrollo de este 

trabajo. 

Metodología 

El genoma ensamblado de D. amaguana fue proporcionado con anterioridad por la 

directora de este trabajo en colaboración con otros investigadores. El genoma se obtuvo 

mediante secuenciación Illumina, y su ensamblaje de novo se realizó con la herramienta 

Maryland Super-Read Celera Assembler (MaSuRCA) (Zimin et al., 2013). Además, integridad 

del ensamblaje del genoma se evaluó a través de la herramienta Benchmarking Universal 

Single-Copy Orthologs (BUSCO) versión 2.0 (Simão et al., 2015) 

La anotación estructural para identificar los elementos transponibles clase II en el 

genoma ensamblado de D. amaguana fue realizada a través de la herramienta The Extensive de 

novo TE Annotator (EDTA) v.2.1.0. (https://github.com/oushujun/EDTA) (Ou et al., 2019) 

basado en el lenguaje de programación Perl. EDTA consiste en un pipeline para la anotación 

de novo de elementos transponibles en genomas eucariotas recién ensamblados (Ou et al., 

2019), esto es realizado a través de múltiples softwares de código abierto específicos para una 

subclase particular de ETs, produciendo una biblioteca no redundante de estas secuencias para 

anotarlas estructuralmente intactas y fragmentadas, con un conjunto de programas de alta 

sensibilidad, especificidad y precisión (Ou et al., 2019). Esto permitió posteriormente llevar a 

cabo la caracterización de un elemento completo en cada superfamilia de la subclase TIR y la 

https://github.com/oushujun/EDTA
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anotación de su secuencia, utilizando DOTTER v.4.22.1. (Sonnhammer & Durbin, 1995) y 

Artemis v.17.0.1. (Carver et al., 2012) respectivamente. 

Evaluación de la calidad del ensamblaje del genoma 

El archivo fasta proporcionado con el genoma ensamblado de D. amaguana, fue 

sometido a una evaluación de calidad de su ensamblaje a través de la herramienta Quality 

Assessment Tool for Genome Assemblies (QUAST) v.5.2.0. (Gurevich et al., 2013).  

Preparación del entorno de trabajo 

Se realizó la creación de un entorno conda en el servidor de la Pontificia Universidad 

Católica del Ecuador que cuenta con un sistema operativo CentOS Linux 7 (Core), en él se 

instaló el paquete EDTA (https://github.com/oushujun/EDTA.git) que incluye varios 

programas de anotación de elementos transponibles, tales como: LTRharvest (Ellinghaus et al., 

2008), LTR_FINDER (Xu & Wang, 2007), LTR_FINDER_parallel (Ou & Jiang, 2019), 

LTR_retriever (Ou & Jiang, 2018), TIR-Learner (Su et al., 2019), Generic Repeat Finder (Shi 

& Liang, 2019), HelitronScanner (Xiong et al., 2014), TEsorter (R. G. Zhang et al., 2022), y, 

RepeatModeler (http://www.repeatmasker.org/RepeatModeler/). 

Pipeline EDTA 

Se comenzó creando un directorio de trabajo dentro del cual se encontraba el archivo 

en formato FASTA del genoma ensamblado de D. amaguana, obtenido partir de los datos de 

secuenciación con lecturas paired-end provenientes de Illumina. 

A continuación, se ejecutó el script EDTA.pl con el genoma ensamblado de D. 

amaguana en formato FASTA, el script contiene un conjunto de comandos que 

secuencialmente filtra los outputs de cada programa para reducir descubrimientos falsos 

positivos (Ou et al., 2019). El flujo de trabajo de este pipeline se evidencia en la Figura 19 y 

brevemente se describe a continuación. 

https://github.com/oushujun/EDTA.git
http://www.repeatmasker.org/RepeatModeler/
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El pipeline inició con un filtro básico para la eliminación de repeticiones en tándem y 

secuencias cortas en los candidatos a transposones identificados por cada una de las 

herramientas que lo conforman. Posteriormente, otros filtros de mayor nivel son aplicados para 

la eliminación de secuencias falsas positivas, esto permite la generación de una biblioteca de 

elementos transponibles completa y de alta calidad. A partir de los ETs no redundantes, el 

genoma es enmascarado y la porción desenmascarada es analizada por RepeatModeler para 

identificar ETs que no fueron detectados por su estructura. Finalmente, todos estos elementos 

restantes se agregan a la biblioteca anterior para la obtención de una biblioteca final. 

Figura 19. Workflow en el pipeline EDTA. 

 

Nota. Adaptado de “Benchmarking transposable element annotation methods for creation of a 

streamlined, comprehensive pipeline” (p. 11), por (Ou et al., 2019), Genome Biology, 20 (275). 

Caracterización de elementos transponibles 

Esta etapa se realizó bajo una distribución de Ubuntu 20.04 LTS de Linux. La 

caracterización de ETs fue llevada a cabo a partir del archivo de anotación en formato GFF3 

para los elementos intactos reconocidos por el pipeline de EDTA. Se inició con la separación 

y ordenamiento descendente de todas las anotaciones para cada superfamilia en función de la 
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longitud de la secuencia para cada transposón de forma independiente, según el código ID 

asignado a cada superfamilia acorde la ontología de secuencias para ETs 

(https://github.com/oushujun/EDTA/blob/master/util/TE_Sequence_Ontology.txt). Esto se 

realizó a través de la terminal utilizando el lenguaje de programación AWK y la salida del 

resultado fue dirigida hacia un archivo GFF3 nuevo. 

Posteriormente dentro de cada archivo para cada superfamilia se procedió a separar las 

secuencias clasificadas como MITEs en un nuevo archivo de anotación, para dejar únicamente 

aquellas secuencias que podrían corresponder a elementos transponibles intactos en un solo 

archivo de tipo GFF3 que contenía información en 7 columnas (ver Figura 20).  

Figura 20. Visualización parcial de un archivo de anotación para ETs intactos. 

 

Nota. Archivo de anotación en formato GFF3 modificado para la superfamilia CACTA que 

contiene información principal que permitirá caracterizar y anotar manualmente los elementos 

con estructura completa. (A) Nombre de la superfamilia del ET; (B) Longitud del elemento 

transponible; (C) Contig del genoma donde se identificó el ET; (D) Nombre del elemento 

transponible; (E) Código ID asignado al ET; (F) Valor de identidad que representa la 

divergencia entre sus TIRs; (G). Secuencia de los TIRs para el ET. Elaborado por: Coba, M. 

A continuación, desde el archivo resultante de la librería que contenía todas las 

secuencias de los elementos transponibles bajo el formato EDTA.TElib.fa identificados en el 

genoma por el pipeline, se extrajo en formato FASTA una por una la secuencia de cada 

elemento transponible cuyos nombres constaban en el último archivo de anotación modificado 

(Figura 20, columna D). 

Identificación de elementos transponibles completos. A partir de cada secuencia en 

formato FASTA extraída previamente y en orden descendente de longitud, se llevó a cabo un 

https://github.com/oushujun/EDTA/blob/master/util/TE_Sequence_Ontology.txt
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dot plot de cada una de ellas contra sí misma, esto se realizó utilizando el software DOTTER 

(Sonnhammer & Durbin, 1995). El análisis de cada dot plot consistió en identificar visualmente 

en el gráfico los TIRs a los extremos de la secuencia del transposón, estos tenían que mostrarse 

como diagonales de sentido contrario al del dominio interno conservado de la secuencia. Este 

procedimiento se detuvo una vez que se identificaron TIRs en una secuencia que eran 

congruentes con el tamaño reportado por la literatura para cada superfamilia analizada. Una 

vez que se encontró una secuencia completa, se obtuvo una imagen de su dot plot y se etiquetó 

asignando cada estructura que forma parte del elemento. 

Identificación de elementos transponibles activos. La anotación funcional de cada 

elemento transponible que fue identificado anteriormente como un elemento estructuralmente 

completo se realizó a través del programa Artemis (Carver et al., 2012). Se inició cargando la 

secuencia en formato FASTA del elemento a anotar, y se reportó cada componente estructural 

del elemento indicando sus posiciones en la secuencia. Luego, se marcó automáticamente con 

una de las funcionalidades del programa los ORFs vacíos a partir de 100 pb, o de ser necesario 

aquellos ORFs desde 75 pb. El siguiente paso consistió en alinear localmente cada secuencia 

de los ORFs mostrados en ese elemento utilizando el servidor de BLAST (Altschul et al., 1990) 

bajo el algoritmo blastx para la identificación principalmente de una proteína transposasa. 

También se realizó la búsqueda de dominios conservados en las proteínas identificadas 

utilizando el servicio de CD-Search (Marchler-Bauer & Bryant, 2004) disponible también en 

el mismo servidor de BLAST. Así, se concluyó anotando la funcionalidad de estos elementos 

de la secuencia en el transposón mediante Artemis. Para concluir, se exportó el archivo de 

anotación en formato GenBank y se extrajo la imagen con todos los elementos anotados.  

Identificación manual de elementos transponibles 

Esta sección fue llevada a cabo como alternativa para identificar ETs por homología 

utilizando secuencias de elementos transponibles de referencia recuperados de especies de 
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Drosophila, en su mayoría de D. melanogaster. Las secuencias referenciales en formato 

FASTA fueron recuperadas desde bases de datos que contenían elementos transponibles 

naturales como Berkeley Drosophila Genome Project (BDGP) (https://www.fruitfly.org/) 

(Kaminker et al., 2002), y, FlyBase (http://flybase.org/) (Drysdale, 2008; Gelbart et al., 1998). 

El objetivo de esta identificación manual fue verificar algún elemento activo de cada 

superfamilia de transposones de TIRs reportados por el pipeline EDTA en el genoma de D. 

amaguana.  

Su metodología se basó en el alineamiento local del elemento de referencia y de su 

transposasa contra el genoma ensamblado de D. amaguana y con el archivo de salida de la 

biblioteca no redundante de elementos transponibles en formato EDTA.TElib.fa, a través de 

los algoritmos blastx y tblastn respectivamente utilizando BLAST+ 2.8.1. (Camacho et al., 

2009). Para los resultados del alineamiento solo se consideraron aquellos que mostraron 

porcentajes de identidad mayor al 85% y longitud de alineamiento similar al tamaño del 

elemento referencial. El proceso exclusivamente continuó con los resultados que cumplieron 

estas dos condiciones, caso contrario la identificación manual de ETs no fue llevada a cabo. 

Para los resultados favorables se procedió a extraer en formato FASTA el contig 

específico del genoma de D. amaguana con el cual se obtuvo el mejor alineamiento con el 

elemento referencial utilizado, esto se realizó a través del paquete de EMBOSS (Rice et al., 

2000). Posteriormente mediate DOTTER se realizó un dot plot del contig extraído frente al 

elemento referencial para identificar las posiciones de sus TIRs y la longitud completa del 

elemento en el contig. Finalmente se extrajo la secuencia FASTA del elemento transponible 

según sus posiciones en el contig del genoma utilizando nuevamente EMBOSS, y se realizó la 

caracterización de este utilizando la metodología ya descrita previamente en la sección anterior. 

  

https://www.fruitfly.org/
http://flybase.org/
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Capítulo IV: Resultados 

La anotación estructural de los elementos transponibles ejecutada con la herramienta 

EDTA permitió la obtención de resultados iniciales que posteriormente sirvieron para la 

caracterización de las superfamilias, información con la cual se logró determinar con mejor 

precisión los elementos completos que podrían tener capacidad de transposición en el genoma. 

Calidad del ensamblaje del genoma en Drosophila amaguana 

Los resultados de la evaluación de calidad del ensamblaje del genoma de D. amaguana 

obtenidos en el reporte a través de Quality Assessment Tool for Genome Assemblies (QUAST) 

muestran algunas métricas importantes que se reportan en la Tabla 1.  

Tabla 1. Resumen del reporte de QUAST para el genoma de D. amaguana. 

D. amaguana  

Número de contigs (≥ 0 pb) 75 476 

Número de contigs 55 860 

Longitud total (≥ 0 pb) 455 546 830 

Longitud total 448 275 502 

% GC 38.36 

N50 29 434 

N90 4 151 

L50 4 094 

L90 18 082 

Número de N’s por 100 kb 140.60 

Nota. Métricas basadas en contigs de longitud ≥ 500 pb, exceptuando aquellas en las que 

propiamente se indica la longitud del contig. Elaborado por: Coba, M. 

Con esto se ha estimado que el tamaño del genoma ensamblado es de aproximadamente 

455 Mb distribuido en 75 476 contigs. Además el N50 reportado es de 29 434 pb que 

corresponde al contig número 4 094, según el parámetro del L50. 

Composición del genoma en Drosophila amaguana 

A partir del genoma en formato FASTA, el pipeline de EDTA se ejecutó por alrededor 

de 87 horas, y arrojó un archivo de salida en formato EDTA.TE.anno.sum que contenía el 
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resumen de la anotación estructural para las secuencias de DNA repetitivo. Estos resultados 

permitieron estimar la composición del genoma que se muestra en la Figura 21. 

Figura 21. Composición del genoma de Drosophila amaguana. 

 

Nota. Porcentajes estimados de los componentes que conforman el genoma de D. amaguana 

luego de la anotación estructural de ETs con la herramienta EDTA. Elaborado por: Coba, M. 

Elementos transponibles en el genoma de Drosophila amaguana 

El archivo de anotación en formato EDTA.TEanno.gff3 resultante de la ejecución del 

pipeline EDTA contiene información de todos los elementos transponibles identificados en el 

todo genoma, obtenidos por los algoritmos que utiliza cada uno de los programas que lo 

conforman.  

Las anotaciones que en él se observan son realizadas por la estructura del elemento o 

por homología, esta última es realizada automáticamente basándose en la ontología de 
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sequencias (SO), este recurso permite la descripción de características y atributos en las 

secuencias ensambladas por contigs en el genoma de D. amaguana. 

EDTA reconoció 454 916 558 pb en el genoma ensamblado de D. amaguana, del cual 

enmascaró 17 796 615 pb correspondiente a DNA altamente repetitivo y 53 967 332 pb 

correspondiente DNA moderadamente repetitivo, donde se incluyen 35 769 226 pb para 

elementos transponibles clase II y 18 198 106 pb para retrotransposones.   

Tabla 2. Elementos transponibles en el genoma de Drosophila amaguana. 

Superfamilia Número de copias 

Mutator 63 185 

CACTA 38 721 

Gypsy 38 490 

Helitron 23 316 

Unknown LTR 16 091 

hAT 9 718 

PIF/Harbinger 8 906 

LINE 5 374 

Tc1/Mariner 3 674 

Penelope 103 

Unknown non-LTR 82 

Unknown DNA transposons 43 

Copia 73 

Maverick 19 

Nota. El número de copias por cada superfamilia se obtuvo a partir del archivo de anotación 

proporcionado como resultado del análisis con EDTA que considera todos los elementos 

estructuralmente intactos y fragmentados. Los Unknown DNA transposons es un nombre 

genérico que abarcan superfamilias del PiggyBac y Sola2. Elaborado por: Coba, M. 
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Figura 22. Totalidad de elementos transponibles en el genoma de Drosophila amaguana. 

 

Nota. Superfamilias de los elementos transponibles identificados por EDTA en el genoma de 

D. amaguana, se muestra el número total de copias de estas secuencias que corresponderían a 

secuencias de elementos completos y elementos fragmentados. Elaborado por: Coba, M. 

Caracterización de elementos transponibles en Drosophila amaguana 

El archivo de anotación en formato EDTA.intact.gff3 recopila información sobre los 

ETs estructuralmente intactos que fueron identificados en el genoma. A partir de él, se extrajo 

un registro para cada superfamilia con los datos respecto a la longitud de la secuencia en los 

elementos, nombre del elemento, nombre del contig en el cual se identificó, y, la clasificación 

realizada según la ontología de secuencias. 

Para la caracterización, se identificó un elemento transponible clase II estructuralmente 

completo en todas las superfamilias del orden TIR como Mutator, CACTA, hAT, 

PIF/Harbinger, y, Tc1/Mariner. Adicionalmente de forma manual se reconoció y caracterizó 

un Elemento P, cuya superfamilia no fue identificada en el pipeline de EDTA.  
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Los elementos fueron considerados completos cuando se identificaron mediante un dot 

plot las secuencias de sus repeticiones terminales invertidas del tamaño correspondiente según 

cada superfamilia. Finalmente para cada elemento de estructura completa se realizó la 

anotación funcional de su secuencia. 

Elemento P 

El resultado del alineamiento local del archivo de salida en formato EDTA.TElib.fa que 

contiene las secuencias no redundantes de elementos transponibles identificados por EDTA 

contra la base de datos creada con elementos P de referencia, no fue satisfactorio. Apenas se 

obtuvieron dos similitudes con un elemento P de Drosophila ambigua con un porcentaje de 

identidad entre 80 – 90 %, pero tan solo con una longitud de alineamiento de aproximadamente 

150 pb, un indicativo de la falta de homología con este elemento completo. 

Por otra parte, el alineamiento local entre el genoma ensamblado de D. amaguana y la 

base de datos creada con elementos de referencia mostró buenos resultados, indicando una 

similitud del 96.197 % entre el contig jcf7180002852566 y elemento P de D. melanogaster 

(GenBank Accession No. X06779.1) con una longitud de alineamiento de 2 051 pb. 

El elemento P identificado manualmente en D. amaguana y caracterizado a través de 

un dot plot mostró una longitud de 2 772 pb flanqueado por TSDs de 8 pb (GCCAATAC),  se 

visualizaron TIRs pequeños de 32 pb (CATGATGAAATAACATAAGGTGGTCTCGTCGG) 

y un dominio interno de 2 708 pb. Estructuralmente a este elemento se lo catalogó como un 

transposón intacto y completo.  

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/nuccore/X06779.1
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Figura 23. Dot plot de un transposón de la superfamilia elemento P en D. amaguana. 

 

Nota. Alineamiento de la secuencia del elemento P de D. amaguana comprendido desde la 

posición 1 115 hasta la posición 3 886 del contig jcf7180002852566 en su genoma ensamblado; 

las repeticiones terminales invertidas se muestran como pequeñas diagonales invertidas a los 

extremos del dot plot. La estructura gráfica del transposón se muestra debajo del dot plot, 

triángulos negros corresponden a TIR. Elaborado por: Coba, M. 

La anotación funcional del elemento P mostró cuatro ORFs, cada uno de ellos se traduce 

en una transposasa de una longitud entre 200 a 400 AA.  Adicionalmente, se identificó tres 

dominios proteicos conservados: el dominio zinc finger importante en la regulación de genes, 

un dominio de una transposasa característica de insectos, y, el dominio de una transposasa de 

89 kDa asociado a un dominio THAP para catalizar la escisión de elementos P no autónomos. 



39 
 

Finalmente parece ser que los cuatro marcos de lectura corresponderían a un solo gen 

codificante para una transposasa, que posiblemente es un indicativo de la actividad de este 

transposón en D. amaguana. 

Figura 24. Anotación funcional del elemento P en D. amaguana. 

 

Nota. Información de las diferentes regiones que forman parte del elemento P identificado en 

el genoma de D. amaguana, donde se reportan cuatro regiones codificantes (CDS), dominios 

proteicos conservados (mat_peptide), regiones repetitivas (repeat_region) y un gen, donde para 

cada caso se reporta la posición que tienen en la secuencia. Elaborado por: Coba, M. 

Mutator 

El reporte de EDTA mostró 632 secuencias intactas como parte de la superfamilia 

Mutator, sin embargo, tan solo 485 fueron clasificadas como tal propiamente, mientras que 147 

secuencias fueron reportadas como MITEs, todas ellas con una longitud menor a 600 pb. 

Se identificó un elemento completo con una longitud de 4 314 pb dentro del contig 

jcf180002856425. Estructuralmente se evidenció características propias de esta superfamilia 

en el elemento caracterizado. Se observó TIRs de 422 pb flanqueados por TSDs de 10 pb 

(AATTTAAATT), y un dominio interno de 3 470 pb. 
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Figura 25. Dot plot de un transposón de la superfamilia Mutator en D. amaguana. 

 

Nota. Alineamiento de la secuencia de un transposón Mutator en el genoma D. amaguana que 

está ubicado en contig jcf180002856425 del genoma ensamblado. Se evidencian repeticiones 

terminales invertidas mayores a 300 pb que se muestran como diagonales invertidas a los 

extremos del dot plot. La estructura gráfica del transposón se muestra debajo del dot plot, 

triángulos negros corresponden a TIR. Elaborado por: Coba, M. 

La anotación funcional en el elemento caracterizado no mostró secuencias codificantes 

a proteínas debido a que se observó codones stop consecutivos a lo largo del dominio interno 

en el transposón. Esta inactividad de la secuencia para poder transponerse autónomamente en 

el genoma está dada por la falta precisamente de una transposasa en el elemento transponible, 

que posiblemente está ligada a mutaciones que han generado múltiples codones de parada.  
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Figura 26. Anotación funcional del transposón Mutator en D. amaguana. 

 

Nota. Anotación funcional en la secuencia del transposón de la superfamilia Mutator en el 

genoma de D. amaguana, donde se identifican TIRs largas (repeat_region) y existe una 

carencia de sequencias codificantes.  Elaborado por: Coba, M. 

CACTA 

EDTA catalogó 345 secuencias intactas como parte de la superfamilia CACTA, de las 

cuales apenas 289 fueron propiamente parte de esta superfamilia, mientras que las 56 

secuencias restantes se clasificaron bajo el orden de MITEs pertenecientes a esta misma 

superfamilia, sus secuencias presentaban una longitud por debajo de los 600 pb. 

Dentro del contig jcf7180002876874 se identificó un elemento de 4 940 pb que 

estructuralmente presenta aquellos elementos característicos para transposones CACTA 

reportados comúnmente en especies del reino vegetal. En este elemento se evidencia TIRs de 

47 pb (CACTAATACACTGAAACAAACTGTTGCTCTCTTTGTGAATCTCTCGA) 

acompañados de sub-repeticiones terminales (STRs). Las longitudes de todas estas STRs 

oscilaron variablemente entre al menos 256 hasta 571 pb aproximadamente. El elemento se 

encontró flanqueado por TSDs cortos de 2 pb (TA), y mostró un dominio interno de 4 324 pb. 
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Figura 27. Dot plot de un transposón de la superfamilia CACTA en D. amaguana. 

 

Nota. Alineamiento de la secuencia de un transposón CACTA de D. amaguana ubicado en 

contig jcf7180002876874 del genoma ensamblado. Se evidencian repeticiones terminales 

invertidas que se muestran como pequeñas diagonales invertidas a los extremos del dot plot, y 

las repeticiones sub-terminales se muestran al finalizar cada TIR. La estructura gráfica del 

transposón se muestra debajo del dot plot, triángulos negros corresponden a TIR, y triángulos 

blancos corresponden a STRs. Elaborado por: Coba, M. 

La anotación funcional de este transposón de DNA no mostró un ORF para la 

traducción a una transposasa que permita autonomía y funcionalidad en el elemento. Pero, por 

otra parte, se identificaron dos regiones codificantes hacia una misma proteína, la peroxisoma 

hidroxiácido oxidasa, aunque cada una con dominios distintos en cada CDS. Para el primero 

de ellos se identificó un domino de barril de triosa-fosfato isomerasa (TIM) multifuncional 
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dentro de las vías metabólicas, mientras que en el siguiente CDS un segundo dominio fue 

correspondiente a flavoproteínas que contienen un flavín mononucleótido (FMN) y están 

implicadas en reacciones catalizadas por oxidorreductasas. Ambos CDS podrían corresponder 

a exones que provienen del mismo gen, como entonces lo hemos considerado. 

Figura 28. Anotación funcional del transposón CACTA en D. amaguana. 

 

Nota. Elementos anotados funcionalmente en el transposón CACTA identificado en el genoma 

de D. amaguana, se reportan regiones codificantes (CDS), dominios proteicos conservados 

(mat_peptide), regiones repetitivas (repeat_region) correspondientes a TIRs y STRs, y un gen. 

Para cada uno de ellos se detalla su posición en la secuencia. Elaborado por: Coba, M. 

hAT 

La anotación para esta superfamilia mediante EDTA encontró 91 secuencias intactas de 

transposones de la superfamilia hAT y 38 secuencias con longitudes por debajo a 600 pb 

catalogadas como MITEs derivados de esta superfamilia. 

Un elemento hAT completo estructuralmente fue identificado dentro del contig 

jcf18000288581 y su longitud fue de 2 385 pb. Se reportó TIRs de 21 pb 
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(TAGAGGTGGTAAACAATCGAT) y un dominio interno de 2 343 pb, todo ello 

comprendido entre TSDs de 8 pb (CCGTGCAC) característicos en esta superfamilia. 

Figura 29. Dot plot de un transposón de la superfamilia hAT en D. amaguana. 

 

Nota. Alineamiento de la secuencia para el transposón hAT anotado en el contig 

jcf18000288581 del genoma de D. amaguana. Se evidencian repeticiones terminales invertidas 

que se muestran como pequeñas diagonales invertidas a los extremos del dot plot. La estructura 

gráfica del transposón se muestra debajo del dot plot, triángulos negros corresponden a TIR. 

Elaborado por: Coba, M. 

La anotación funcional en este elemento mostró tres CDS, todos ellos codificantes para 

un péptido similar a la proteína 4 que contenía un dominio ZBED. Se observó una 
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superposición entre dos CDS que requiere una revisión detallada, pues probablemente el CDS 

que tendría mayor posibilidad de encontrase en el genoma sería el que se encuentra en la 

posición 724 – 1 239 del transposón, pues tiene un codón de inicio que puede corresponder al 

primer exón con el que se dé lugar a la traducción del mRNA maduro correspondiente. Pese a 

ello, hemos considerado estas tres secuencias codificantes para asumirlas como parte del 

mismo gen. Finalmente identificamos dos dominios proteicos importantes, el dominio de BED 

de dedos de zinc, mismo que actúa como regulador transcripcional; y, el dominio de una 

proteína de función desconocida pero asociada a una transposasa.  

Figura 30. Anotación funcional del transposón hAT en D. amaguana. 

 

Nota. Elementos anotados funcionalmente en el transposón hAT identificado en el genoma de 

D. amaguana. Se detallan posiciones en la secuencias para regiones codificantes (CDS), 

dominios proteicos conservados (mat_peptide), regiones repetitivas (repeat_region) 

correspondientes a TIRs, y un hipotético gen. Elaborado por: Coba, M. 

PIF/Harbinger 

Para esta superfamilia, dentro del contig jcf180002881401 encontramos un transposón 

estructuralmente completo con un tamaño de 1 893 pb, en él se identificó 16 pb para sus dos 

TIRs (GAGCGGATGAGCGGCT), flanqueados dentro de 3pb (TTA) correspondientes a sus 

TSDs y un dominio interno de 1 861 pb. 
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Figura 31. Dot plot de un transposón de la superfamilia PIF/Harbinger en D. amaguana. 

 

Nota. Alineamiento de la secuencia para el transposón PIF/Harbinger anotado en el contig 

jcf180002881401 del genoma de D. amaguana. Se evidencian repeticiones terminales 

invertidas que se muestran como pequeñas diagonales invertidas a los extremos del dot plot. 

La estructura gráfica del transposón se muestra debajo del dot plot, triángulos negros 

corresponden a TIR. Elaborado por: Coba, M. 

El archivo de anotación final para ETs desde EDTA mostró 54 elementos 

PIF/Harbinger de un total de 65 secuencias intactas, pues apenas 11 elementos 

correspondieron a MITEs que se presentaron como secuencias de longitud menor a 600 pb. 
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Este elemento identificado como estructuralmente intacto, no es funcional, ya que no 

se observó secuencias codificantes para una transposasa, la proteína encargada de mover el 

elemento hacia otras regiones del genoma.  

Figura 32. Anotación funcional del transposón PIF/Harbinger en D. amaguana. 

 

Nota. Identificación de regiones repetitivas (repeat_region) correspondientes a TIRs en el 

transposón de la superfamilia PIF/Harbinger identificado en el genoma de D. amaguana, 

indicando las posiciones correspondientes en la secuencia. Elaborado por: Coba, M. 

Tc1/Mariner 

Esta superfamilia está representada por un elemento de 1 834 pb dentro del contig 

jcf180002759449, con una estructura completa que comprende TIRs de una longitud de 42 pb 

(AGTGAGACAGTAAAATATATATTTACACAGACTTAAAGTAAT) flanqueados por 

TSDs de 2 pb (TA) característicos en este grupo, dejando únicamente un dominio interno con 

un tamaño de 1 750 pb.  

Aunque funcionalmente resultó ser un elemento no activo al carecer de al menos una 

secuencia codificante para una transposasa. Tampoco se observaron CDS para otras secuencias 

proteicas. 
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Figura 33. Dot plot de un transposón de la superfamilia Tc1/Mariner en D. amaguana. 

 

Nota. Alineamiento de la secuencia para el transposón Tc1/Mariner anotado en el contig 

jcf180002759449 del genoma de D. amaguana. Se evidencian repeticiones terminales 

invertidas que se muestran como pequeñas diagonales invertidas a los extremos del dot plot. 

La estructura gráfica del transposón se muestra debajo del dot plot, triángulos negros 

corresponden a TIR. Elaborado por: Coba, M. 

EDTA identificó y anotó un total de 33 elementos intactos correspondientes a la 

superfamilia Tc1/Mariner, de los cuales 6 resultaron ser MITEs, catalogados así por ser 

secuencias menores a 600 pb. Esto dejó 27 de elementos intactos Tc1/Mariner reportados en 

el genoma de D. amaguana. 
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Figura 34. Anotación funcional del transposón Tc1/Mariner en D. amaguana. 

 

Nota. Identificación de regiones repetitivas (repeat_region) correspondientes a TIRs en el 

transposón de la superfamilia Tc1/Mariner identificado en el genoma de D. amaguana, 

indicando las posiciones correspondientes en la secuencia. Elaborado por: Coba, M. 

Contenido de elementos transponibles en otras especies de Drosophila 

Utilizando reportes del contenido de ETs descritos en otras especies de Drosophila se 

han comparado esos valores con los obtenidos aquí en D. amaguana mediante EDTA.  

Los elementos transponibles identificados en D. melanogaster se obtuvieron del estudio 

de Ou et al., (2019), quienes al desarrollar EDTA evaluaron su propia herramienta con varios 

genomas referenciales, entre ellos la versión r6.28 del genoma de D. melanogaster. La 

anotación de ETs lo hicieron con una librería curada de secuencias de RepBase (v.20170127). 

Tabla 3. Porcentaje de ETs identificados en D. melanogaster y D. amaguana. 

 LTR non-LTR TIR Helitron Unknown Total 

D. melanogaster 10.16 % 3.92 % 1.32 % 0.68 % 1.03 % 17.11 % 

D. amaguana 2.06 % 0.49 % 6.5 % 1.37 % 1.45 %  11.87 % 

Nota. Los porcentajes corresponden a la totalidad del contenido de ETs obtenidos mediante 

EDTA. Para D. melanogaster, Ou et al., (2019) utilizaron el genoma r6.28 con un tamaño 

estimado de 142.6 Mb. Para los elementos clasificados como Unknown se consideró a aquellos 

elementos que no encajaron en los órdenes propuestos. Elaborado por: Coba, M. 

Como se observa comparativamente en la Figura 35, el contenido reportado en el 

genoma de D. melanogaster es mucho mayor en retrotransposones pero menor en los ETs clase 
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II, donde especialmente el contenido de TIR para D. amaguana se anotó en un 6.5 % de 

secuencias en todo el genoma. 

Figura 35. Contenido de ETs anotados por EDTA en Drosophila. 

 

Nota. Grafica de barras que muestra la abundancia relativa de cuatro órdenes de elementos 

transponibles anotados por EDTA en el genoma ensamblado de D. amaguana (454.9 Mb) y D. 

melanogaster (142.6 Mb). Elaborado por: Coba, M. 

Por otra parte, también se analizó el porcentaje de elementos transponibles en 

Drosophila tomando los datos reportados por Mérel et al., 2020, quienes reconstruyeron copias 

de ETs combinando las herramientas RepeatMasker y OneCodeToFindThemAll, y utilizando 

secuencias consensos disponibles en RepBase para Drosophila. 

  



51 
 

Tabla 4. Contenido de ETs identificados en especies de Drosophila. 

 LTR non-LTR TIR Helitron Unknown Total 

D. melanogaster 12.0 % 5.0 % 1.5 % 0.8 % N/A 19.3 % 

D. simulans 5.1 % 5.1 % 0.9 % 0.8 % 0.34 % 12.24 % 

D. virilis 6.3 % 4.05 % 0.4 % 3.0 % N/A 14.95 % 

D. amaguana 2.06 % 0.49 % 6.5 % 1.37 % 1.45 %  11.87 % 

Nota. Los porcentajes corresponden a la ocupación de las secuencias para cada orden de ETs 

en el genoma ensamblado de tres especies de Drosophila realizado por Mérel et al., 2020, 

utilizando una biblioteca RepBase (v.20181026). Elaborado por: Coba, M. 

En la Figura 36 se visualiza que para especies de D. melanogaster, D. simulans, y D. 

virilis la variabilidad de ETs es evidente con el contenido que hemos encontrado en el genoma 

de D. amaguana. El contenido anotado de ETs en la subclase TIR en D. amaguana es el más 

abundante en comparación a las otras especies, donde principalmente su genoma está 

compuesto por elementos LTR y non-LTR, este último orden mostró ser el más bajo reportado 

D. amaguana con apenas 0.5 %. 

Figura 36. Contenido de ETs identificado para especies de Drosophila. 

 

Nota. Para cada especie de Drosophila se muestra el porcentaje de ETs identificados en los 

genomas ensamblados, mostrando su abundancia según su subclase. Elaborado por: Coba, M.
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Capítulo V: Análisis y Discusión de Resultados 

El contenido de elementos transponibles en los genomas eucariotas y procariotas es 

muy variable entre cada especie, incluso pueden llegar a representar un porcentaje relevante de 

todo el material genético de los organismos. Drosophila se ha mantenido como un género que 

realiza aportes importantes sobre la evolución del genoma, se cree que apenas 1.6 % del total 

de especies descritas a nivel mundial de Drosophila, han sido estudiadas para comprender la 

organización del genoma (Gregory & Johnston, 2008). Particularmente en Ecuador en el último 

siglo se han descrito nuevas especies en nichos ecológicos importantes. La identificación de 

ETs en D. amaguana, una especie neotropical de Drosophila podría proporcionar información 

importante acerca del papel que estas secuencias desempeñan para permitir una radiación 

adaptativa en los grupos neotropicales de Drosophila. 

Dentro de los principales resultados de calidad con QUAST se resume un genoma 

ensamblado con aproximadamente un tamaño de 456 Mb y un N50 de 29 kb. Si bien el tamaño 

del genoma estimado en D. amaguana corresponde a 632 Mb (dato no publicado), este difiere 

en cerca de 176 Mb con el genoma ensamblado; probablemente debido a que representa una 

parte del genoma con regiones altamente repetitivas que los algoritmos de los ensambladores 

no pueden resolver bien al trabajar con lecturas cortas. Sin embargo, el valor para el N50 nos 

indica una buena calidad en el ensamblaje, donde encontramos que al menos el 50 % del 

tamaño total del genoma está contenido en contigs con una longitud mayor o igual a 29 kb. 

Esto junto a los resultados de la temprana evaluación  mediante BUSCO, donde se identificaron 

2 764 genes completos (98.7 %), 20 genes fragmentados (0.7 %) y 15 genes faltantes (0.6 %) 

de un total de 2 799 genes, muestra que las métricas son similares a las reportadas por Rech et 

al., (2022), quienes obtuvieron genomas de alta calidad al secuenciar y ensamblar genomas de 

novo a partir de lecturas largas para 32 cepas de D. melanogaster, recolectadas en 11 

localidades europeas y una norteamericana de cinco diferentes regiones climáticas. 
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D. amaguana perteneciente al grupo mesophragmatica mostró un contenido estimado 

de 15.78 % de DNA repetitivo en su genoma, del cual el 11.87 % corresponde a elementos 

transponibles, distribuidos entre transposones de DNA (7.87 %) y retrotransposones (4.0 %), 

mientras que 3.91 % correspondería a DNA altamente repetitivo. El poder comparar los 

resultados con otros de los que han sido reportados para otras especies del género, permitiría 

resolver interrogantes que involucran a estas secuencias genéticas móviles con el tamaño y la 

evolución de los genomas (Sessegolo et al., 2016).  

Aunque si bien, hacer comparaciones directas del contenido de ETs entre especies 

siempre será arriesgado. Y es que precisamente la diversidad de software y metodologías a las 

que los investigadores tienen disponibilidad de uso, generan distintos resultados en la 

identificación de secuencias de ETs (Lerat, 2010). Así por ejemplo, en D. willistoni se ha 

estimado con dos diferentes programas bioinformáticos un contenido de ETs del 9 o del 16 % 

(Clark et al., 2007), o tal y como en D. ananassae, donde se obtuvo 12 o 20 % de ETs usando 

la misma herramienta pero con una librería de secuencias referenciales o mediante una 

anotación de novo (Clark et al., 2007). 

En particular, el consorcio Drosophila 12 genomes halló en D. melanogaster un 

contenido de 20 % en elementos transponibles, del cual, en la región eucromática realmente se 

concentra entre 2 – 8 % de ETs, (McCullers & Steiniger, 2017), algo parecido al contenido de 

ETs reportado por (Kaminker et al., 2002), quienes en la secuencia eucromática para la misma 

especie identificaron 3.68 % de este DNA moderadamente repetitivo, aunque con conocimiento 

de estudios previos sobre que el contenido total de en el genoma de elemento móviles llegaba 

apenas al 9 % (Spradling & Rubin, 1981). Adicionalmente, se ha reportado resultados del 

contenido de ETs en otras especies del género como D. busckii con 4.65 %, D. suzukii con 

30.80 %, D. simulans con ~ 7 %,  D. kikkawai con ~ 18 %, D. ananassae con ~19 %, D. virilis 

con ~ 15 % (Sessegolo et al., 2016), algunas de ellas, neotropicales y exóticas, descritas y 
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colectadas al sur de Brasil (Cavasini et al., 2014), pero de poblaciones de las que aún no se 

tienen datos de la composición de su genoma. 

Si bien el contenido de 11.87 % de ETs encontrado en el genoma D. amaguana es 

relativamente bajo comparado con el reportado con otras especies cuyos genomas tiene un 

tamaño de hasta 3 veces menor, como por ejemplo en D. melanogaster con un genoma 

estimado de 180 Mb donde se reporta 19.3 % de ETs (Mérel et al., 2020);  hay evidencia acerca 

de la variación en el tamaño del genoma, asociada a la amplificación o eliminación de 

elementos transponibles a través de mecanismos en respuesta a factores de estrés ambientales 

en periodos particulares o entornos específicos (Canapa et al., 2015). Lo que, en parte, podría 

explicar el bajo porcentaje de secuencias de DNA repetitivo dentro de un genoma estimado de 

632 Mb (dato no publicado), sin embargo se requiere una revisión y análisis más profundo.  

Pero, ¿realmente se podría afirmar con seguridad que este es el contenido real de 

elementos transponibles en esta especie?, la respuesta a esta interrogante definitivamente es 

no, pues aquellos porcentajes de ETs en el genoma resultan ser apenas una aproximación, que 

si bien pueden acercarse a la realidad, depende en gran medida de la ensamblaje del genoma y 

de la región analizada (McCullers & Steiniger, 2017). Sin dejar también de lado la tecnología 

de secuenciación utilizada, la detección de más inserciones de ETs en genomas puede ser 

posible trabajando con secuenciación de tercera generación (Guio & González, 2019). Las 

tecnologías de esta generación permiten obtener lecturas con regiones importantes de 

repeticiones que no estén infrarrepresentadas y dificultan su ensamblaje (Sessegolo et al., 

2016), un problema común que se presenta con lecturas cortas. 

Con EDTA no fue posible identificar ningún elemento P en el genoma de D. amaguana. 

La distribución de esta superfamilia se ha estudiado con interés en el género Drosophila, 

aunque su presencia se ha extendido a otras especies de vertebrados (Hammer et al., 2005), 
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parece predominar en el orden Diptera (Silva & Kidwell, 2004). Por lo tanto, una verificación 

manual para identificar la presencia o ausencia de estos elementos en D. amaguana fue 

necesaria a partir de un elemento referencial.  

Se encontró al menos un elemento P completo de 2.7 kb con cuatro CDS, cada uno de 

ellos codificante para una transposasa, dos de las cuales son proteínas truncadas. Considerando 

que la funcionalidad de un elemento P está dada por la codificación de una transposasa activa 

de 87 kDa, generada a partir de un mRNA transcrito por el splicing de cuatro exones que se 

han reportado en elementos P de longitud completa de hasta 2.9 kb (Majumdar & Rio, 2015). 

Y sin dejar de mencionar, que en algunos casos, el splicing alternativo puede dar lugar a un 

transcrito diferente de mRNA originado por la escisión de alguno de los exones traduciéndose 

en una proteína truncada de aproximadamente 66 kDa, y que puede presentar actividad 

represora transposicional, sobre todo cuando el exón escindido es aquel del extremo C-terminal 

(Ghanim et al., 2020). La transposasa del elemento P en D. amaguana demuestra falta de 

actividad autónoma, pues se identificó un codón stop en la mitad del primer CDS, que podría 

corresponder a un exón, truncando la traducción completa de la secuencia proteica. 

Dentro del grupo mesophragmatica algunas especies neotropicales como D. gaucha, D. 

gasici, D. brncici, D. pavani, y D. viracochi (reportadas en Brasil, Colombia y Chile) no han 

mostrado presencia de algún elemento P homólogo al de D. melanogaster (da Silva Loreto et 

al., 1997; Germanos et al., 2006). Por lo tanto, la secuencia del elemento P descrito en D. 

amaguana permitiría rastrear el origen de esta superfamilia para conocer el mecanismo de 

transposición del elemento hacia esta especie; ya que la distribución de esta familia de ETs ha 

sido propuesta mayormente mediante eventos de transferencia horizontal (Silva & Margaret, 

2000). Es decir, su aparición en nuevas especies neotropicales puede haber sido influenciada 

por factores geográficos, temporales y ecológicos entre la especie donante y receptora (Loreto 

et al., 2001). 
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El pipeline de EDTA ha identificado estructuralmente elementos de la superfamilia 

Mutator como la más abundante. La caracterización de un elemento completo en D. amaguana 

permitió identificar una secuencia de 4.3 kb con TIRs largos mayores a 100 pb, característico 

de estos transposones (K. Liu & Wessler, 2017). Su importancia dentro los genomas tiene que 

ver con la capacidad con la que estos transposones podrían portar fragmentos génicos del 

hospedador producto de inserciones en su dominio interno (Cerbin & Jiang, 2018), con este 

criterio se los ha catalogado como Pack-MULE (Jiang et al., 2004).  

Los Mutator o actualmente conocidos como MULEs (Mutator like elements) son una 

fuente valiosa para comprender algunas interacciones con el huésped (Dupeyron et al., 2019), 

sin embargo, aún no han sido explorados por completo en más genomas de otras especies 

animales, a pesar de reportes de identificación en protozoos o insectos, como el del elemento 

Muta1 en Aedes aegypti (K. Liu & Wessler, 2017), pues los estudios se han centrado mucho 

en hongos y algunas plantas (Dupeyron et al., 2019).  

El elemento completo que reportamos en D. amaguana demostraría falta de actividad 

transposicional, pues carece de una transposasa funcional. Esta inactividad de transposones en 

esta superfamilia ya se ha observado en la gran parte de eucariotas, y, ha sido asociada a 

mutaciones, deleciones y/o mecanismos de regulación epigenética que silencian estos 

elementos (Lisch, 2009). Además a lo largo de su secuencia no se encontró marcos de lectura 

codificantes para alguna otra proteína, lo que excluye la posibilidad que el transposón sea un 

Pack-MULE. Aunque una vez más, la caracterización de este grupo es bastante raro en 

animales que incluso no se ha identificado en genomas de referencia (Tan et al., 2021). 

 Continuando el análisis, CACTA en D. amaguana mostró ser la segunda superfamilia 

de transposones de DNA con mayor abundancia en el genoma. Si bien estos transposones 

pueden estar presentes en los reinos vegetal, fungi y animal (Buchmann et al., 2014), por 
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ejemplo en insectos como Mengenilla moldrzyki, Rhodnius prolixus, Bombyx mori (Tang et al., 

2015). Muchos reportes publicados se limitan a caracterización elementos CACTA en plantas, 

donde presentan gran abundancia en su genoma, como en el caso de algunas gramíneas que 

comprenden hasta 10 % de estos transposones (Fedoroff, 2013).  

En D. amaguana, la caracterización de un elemento CACTA completo de 4.9 kb 

estructuralmente mostró componentes característicos de esta superfamilia tales como TIRs y 

STRs, como se ha reportado en genomas de la familia Triticeae (Wicker et al., 2003). Sin 

embargo, el dominio interno del transposón no mostró un ORF codificante para una transposasa 

que permita el movimiento del elemento a lo largo del genoma. Aunque dos CDS anotados 

codifican una peroxisoma (S)-2-hidroxiácido oxidasa, una proteína partícipe del metabolismo 

lipídico y de especies reactivas de oxígeno, cuya aparición puede correlacionarse con la 

expresión génica (Pridie et al., 2020), que a su vez estaría implicada por la asociación de 

elementos reguladores con los elementos transponibles CACTA (Wicker et al., 2003). 

Y aunque reportes dentro de RepBase también muestran elementos CACTA para 

algunas especies de Drosophila de las cuales se tiene muy pocos estudios, quedará la 

interrogante a responder sobre si la identificación de esta superfamilia en D. amaguana es 

válida. Pues, hay que reconocer que existe un desafío para identificar elementos CACTA por la 

errónea catalogación de secuencias debido a la anidación que pudiese darse desde otros ETs 

(Belyayev et al., 2022), esto junto a la muy limitada conservación del motivo CACTA presente 

en los TIRs, dificulta el reconocimiento de elementos nuevos a través de repeticiones 

terminales invertidas de elementos ya conocidos (Wicker et al., 2003).  

Todo esto supone en cierta medida tres escenarios, la falta de estudios profundos de 

esta superfamilia en otros organismos eucariotas, la inaccesibilidad a datos publicados o la 



58 
 

ausencia de elementos CACTA en sus genomas; temas que deben ser tratados para comprender 

interrogantes de ETs que no han podido estudiarse en un grupo de organismos más amplio. 

En cuanto a la superfamilia hAT, que resultó ser la sexta más abundante en D. 

amaguana, dentro de Drosophila es una de las superfamilias de ETs más estudiadas, 

principalmente haciendo hincapié sobre el elemento hobo, uno de los más representativos de 

este grupo (N. R. Mota et al., 2010). Caracterizar estos elementos aporta información 

significativa para comprender sobre la distribución de elementos hAT, pues al tener una 

distribución muy amplia en eucariotas (Rubin et al., 2001), y al ser transposones que se han ido 

identificado por metodologías in silico todavía carecen de información biológica (Ladevèze et 

al., 2012). 

Usualmente los transposones hAT presentan menos de 50 copias en todo el genoma del 

huésped (Ladevèze et al., 2012), algunas veces el número de copias se relaciona con la 

plasticidad cromosómica y genómica, esto impulsa cambios evolutivos para permitir que la 

especie ocupe un hábitat específico en una distribución geográfica (Bertocchi et al., 2022). 

Apenas se conoce que pocos de estos elementos se encontrarían en su forma activa (Atkinson, 

2015), por ejemplo, en D. willistoni tres de cinco elementos hAT se han caracterizado como 

transposones activos (De Freitas Ortiz & Loreto, 2009), en D. buzzatti la identificación del 

elemento BuT2 (Rossato et al., 2014), y, el elemento hobo que se ha identificado en D. 

melanogaster (Calvi et al., 1991) y en especies neotropicales como D. simulans o D. kikkawai 

(da Silva Loreto et al., 1997), el mismo que no ha sido encontrado en especies del grupo 

mesophragmatica (Germanos et al., 2006). 

El elemento hAT completo que hemos caracterizado y anotado mostró una longitud de 

2.3 kb con un CDS codificante para una proteína involucrada en procesos de regulación 

transcripcional (Ravasi et al., 2003), que muestra un dominio BED-type zinc finger originado 
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a partir de una familia de genes ZBED (Zinc Finger Bed Domain) (Hayward et al., 2013). Esto 

sugiere la presencia de un transposón domesticado hAT de la familia Ac en D. amaguana, ya 

que el origen de los genes ZBED se remota hacia la domesticación de transposones hAT en dos 

eventos independientes observados en ancestros primitivos de vertebrados (Hayward et al., 

2013). Aunque todavía queda por estudiar el papel que desempeñaría esta proteína en el 

genoma de D. amaguana, pues la función de la triada de aminoácidos DDE observada en el 

dominio catalítico de genes ZBED domesticados va más allá de un mecanismo de cortar y pegar 

(Hayward et al., 2013). 

Los resultados para la superfamilia PIF/Harbinger, los posicionan como la séptima 

superfamilia abundante que se identificó en D. amaguana. La mayor distribución de elementos 

PIF parece estar presente en genomas vegetales por sobre otras especies como vertebrados, 

insectos, gusanos y protistas, donde se ha visto una distribución más amplia de elementos 

Harbinger (Nouroz et al., 2016), tal como se ha encontrado en el genoma de algunos mosquitos 

(Kapitonov & Jurka, 2004).  

Aquí, se logró caracterizar estructuralmente un transposón completo de esta 

superfamilia en D. amaguana, el mismo que mostró una longitud de 1.9 kb pero ninguna 

secuencia codificante en su dominio interno. Esto catalogó al elemento como inactivo al 

carecer de dos proteínas indispensables para su movimiento en el genoma, una transposasa y 

una proteína con un dominio MADF (myb/SANT-like domain in Adf-1), (Markova et al., 

2022). Estudios basados en genomas de Drosophila reportan al menos cuatro clados de 

transposones PIF-like (DPLT) en especies como D. willistoni, D. yakuba, D. pseudoobscura, 

y, D. persimilis (Casola et al., 2007), mismos que han dado origen a genes denominados 

Drosophila PIF Like Genes (DPLG) como parte de la domesticación de sus transposasas 

(Casola et al., 2007). 
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Esta información resulta ser la base para llevar a cabo más estudios que permitan 

comprender e identificar eventos de domesticación con estos transposones en D. amaguana, 

pues durante la evolución de los insectos es probable que hayan sucedido más de uno de estos 

eventos (Markova et al., 2022), quizá por la naturaleza inherente de las transposasas en esta 

superfamilia (Casola et al., 2007) que aún no han sido estudiados en su totalidad en nuevas 

especies de Drosophila. 

A pesar de que muchos insectos son muy susceptibles a ser invadidos por transposones 

Tc1/Mariner (Jacobson et al., 1986), una de las superfamilias con mayor distribución en la 

naturaleza y en el reino eucariota (Y. Liu et al., 2021; Yuan & Wessler, 2011), los resultados 

para la superfamilia Tc1/Mariner en D. amaguana fueron de los menos abundantes del genoma, 

superando al de las superfamilias Maverick, Copia, y, Penelope, que mostraron un número de 

copias inferior a cien, lo que apenas representa el 0.01 % de secuencias en el genoma. 

Sin embargo, la identificación y caracterización de estos transposones en esta especie 

andina genera un panorama inicial para comprender de mejor manera la evolución y diversidad 

de estos elementos transponibles, cuya información todavía sigue siendo un poco limitada 

(Dupeyron et al., 2020). Dentro del grupo mesophragmatica se ha identificado in vitro a través 

de PCR elementos mariner en especies como D. gasici, D. brncici, y, D. viracochi (Germanos 

et al., 2006). 

Estructuralmente el elemento completo identificado presenta una longitud de 1.8 kb, 

pero internamente no mostró una región codificante para una transposasa, o algún otro gen. 

Esta inactividad actual del elemento analizado, podría ser consecuencia de eventos de 

transposición muy antiguos junto con la aparición de indels. A pesar de ello, durante el análisis 

de otras secuencias de las diferentes superfamilias que hemos abordado en este trabajo, se 

encontró una secuencia identificada dentro del grupo de los transposones hAT que contenía un 
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CDS codificante para una transposasa Tc1-like. Esta transposasa ha sido catalogada como parte 

del elemento Bari-1, una familia de transposones con similitud frente al transposón Tc1 

reportado por primera vez en C. elegans (Caizzi et al., 1993). 

El hecho en cuestión abre una duda respecto a la correcta clasificación de las secuencias 

realizada por el pipeline de EDTA. El transposón de 2.1 kb que inicialmente fue clasificado 

como parte de la superfamilia hAT dentro del contig jcf7180002877861 fue analizado en un 

dot plot, esto permitió identificar gráficamente TIRs de 36 pb flanqueados por TSDs muy 

cortos de 2 pb (TA), un motivo muy conservado y característico por excelencia en la 

superfamilia Tc1/Mariner (Wicker et al., 2007), pues para los elementos hAT se hubiese 

esperado TSDs de 8 pb. Sin embargo, el hallazgo sobre este transposón se convierte en un 

hecho interesante, ya que algunas familias de elementos transponibles como Bari-1 y Bari-3 

han demostrado ser autónomamente funcionales en el género Drosophila (Palazzo et al., 2014), 

incluso en especies con genomas evolutivamente distantes (Palazzo et al., 2019) introduciendo 

novedades genómicas (Palazzo et al., 2022). 

La identificación de novo de ETs activos en un genoma puede resultar todo un reto. Ya 

que la acumulación de mutaciones que generan codones stop prematuros en la transposasa de 

un ET (Ma et al., 2004) dificulta el reconocimiento de ETs activos, sobre todo cuando los 

elementos inactivos los superan en número (Z. Liu et al., 2021). Además, muchos elementos 

podrían estar silenciados (Atkinson, 2015) por la expresión de mecanismos represores como la 

metilación del DNA, modificación de la cromatina o interferencia de RNA (Fultz et al., 2015), 

sin embargo, estos hechos solo podrían determinarse a partir de datos transcriptómicos. 

En D. amaguana la identificación de novo de elementos transponibles con repeticiones 

terminales invertidas (TIR), según la clasificación de Wicker et al., 2007, mostró resultados 

con ausencias de elementos activos en aquellas secuencias estructuralmente intactas que fueron 
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caracterizadas y anotadas manualmente. Este hecho tal vez podría asociarse a la idea planteada 

años atrás donde se hablaba respecto al fuerte sistema de defensa en los mosquitos, y su 

capacidad de silenciar efectivamente ETs exógenos (Scali et al., 2007). No obstante, encontrar 

la presencia de elementos activos no siempre debería limitarse a un solo ejemplar, pues podría 

existir la posibilidad de encontrarlos en otros individuos o poblaciones de la misma especie 

(Rossato et al., 2014). 

Por otra parte, se observaron ciertas inconsistencias de los resultados finales arrojados 

por el pipeline, como por ejemplo el reporte de elementos transponibles que hasta ahora han 

sido identificados predominantemente solo en plantas y no en otras especies. Así mismo, con 

EDTA no fue posible identificar la presencia de un elemento P que por su importancia dentro 

del género de Drosophila, tuvo que ser buscado manualmente y fue encontrado 

estructuralmente intacto. Incluso se evidenció en un caso particular la asignación de una 

superfamilia a un transposón que posiblemente corresponde a otra superfamilia, como ya se lo 

mencionó en párrafos anteriores. 

Y aunque si bien se han obtenido los primeros resultados respecto al genoma de esta 

especie, se deben considerar estos detalles para profundizar en los estudios y evaluar pipelines 

alternativos que de manera más precisa permitan la identificación y anotación de elementos 

transponibles, de tal modo que se aporte con datos verdaderos sobre ETs en especies 

neotropicales del grupo mesophragmatica que habitan los bosques andinos.
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Capítulo VI: Conclusiones y Recomendaciones 

Conclusiones 

- Se identificó a través de una anotación estructural de novo utilizando la herramienta 

EDTA, siete superfamilias de elementos transponibles clase II en el genoma 

ensamblado de Drosophila amaguana, las mismas que fueron Mutator, CACTA, 

Helitron, hAT, PIF/Harbinger, Tc1/Mariner, y, Maverick. Mientras que una 

superfamilia adicional correspondiente a elementos P fue anotada por su estructura 

de forma manual en uno de los contigs del genoma. 

- Se caracterizó un elemento transponible completo de clase II de la subclase TIR 

perteneciente a cada superfamilia identificados en el genoma de Drosophila 

amaguana. Estructuralmente la caracterización se ejecutó con DOTTER a través de 

un dot plot para la identificación de TIRs de tamaños específicos para cada 

superfamilia, mientras que la caracterización funcional se llevó a cabo mediante 

anotación de los componentes del transposón en su secuencia completa. Así, 

reportamos seis ETs de la subclase TIR con estructura completa pero sin capacidad 

de transposición en el genoma. 

- Se determinó el porcentaje de elementos transponibles clase II identificados de novo 

en el genoma de Drosophila amaguana, el cual fue 7.87% de transposones de DNA 

en un total de 11.87 % de elementos móviles. El orden TIR fue el más abundante 

con 6.50 % de secuencias y que estuvo contribuido por 3.29 % de Mutator, 1.98 % 

de CACTA, 0.52 % de hAT, 0.46 % de PIF/Harbinger, 0.24 % de Tc1/Mariner, y 

una contribución de hasta el 0.01 % entre Maverick, un elemento P, y superfamilias 

desconocidas. Por otra parte, elementos Helitron representaron el 3.91 % del total 

del contenido de transposones. 
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- Se comparó el contenido de elementos transponibles clase II entre los valores que 

identificamos para Drosophila amaguana con aquellos obtenidos en reportes de 

otros estudios en el genoma de Drosophila melanogaster. Se observó que el 

contenido reportado entre 2 – 2.3 % de ETs clase II en el genoma referencial 

ensamblado de D. melanogaster con un tamaño estimado de 142.6 Mb, es 

evidentemente hasta 4 veces menor al contenido identificado en el presente estudio 

para D. amaguana, cuyo tamaño del genoma ensamblado fue 455.5 Mb, donde se 

encontró 7.87 % de transposones de DNA, con una predominancia en la subclase 

TIR. 
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Recomendaciones 

- Se recomienda evaluar y aplicar otras herramientas bioinformáticas que permitan la 

identificación elementos transponibles mediante una metodología de novo, y 

también considerando el uso de librerías curadas de secuencias homólogas de ETs 

en otras especies para los datos del genoma ensamblado de D. amaguana, y así, de 

esta manera, determinar el programa con mayor sensibilidad y especificidad para la 

anotación estructural de elementos móviles en esta especie. 

- Realizar un análisis completo para cuantificar el número de copias exactas de cada 

secuencia en el genoma del organismo. 

- Es importante abrir la invitación a la academia para poder solicitar, gestionar, y 

conseguir acceso mediante licencias académicas a bases de datos como RepBase, 

ya que cuentan con secuencias únicas de DNA repetitivo para un gran número de 

especies eucariotas que no son publicadas en otros repositorios o bases de datos, y 

por lo tanto, existe una limitante de acceso a información importante que puede 

requerirse en cualquier etapa de la investigación. 

- Generar nuevos análisis de secuencias de ETs en D. amaguana partiendo de datos 

obtenidos con NGS de 3ra generación para su transcriptoma o nuevamente su 

genoma, y así, evitar subrepresentaciones de las secuencias repetitivas en el genoma 

ensamblado al utilizar solo lecturas obtenidas de la secuenciación de 2da generación. 

- Finalmente, se debería continuar complementando otros estudios in silico e in vitro 

que permitan ampliar el conocimiento sobre otras especies andinas de Drosophila, 

pues los resultados presentados como parte de esta investigación, constituyen la 

primera información a nivel genético sobre una especie neotropical de Drosophila 

distribuida en el Ecuador. 
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Anexos 

Anexo A. Árbol de Problemas 

 

Anotar y clasificar los 

ETs de clase II en el 

genoma de D. amaguana 

Comparar la abundancia 

de ETs con los reportados 

en D. melanogaster 

Comprender 

la diversidad 

de ETs 

Establecer relaciones 

evolutivas con otras 

especies de Drosophila 

¿El genoma de Drosophila amaguana presenta los mismos 

elementos transponibles y en la misma abundancia que los 

reportados en otras especies neotropicales de Drosophila del grupo 

mesophragmatica? 

La transposición de 

elementos transponibles 

influye en rasgos de 

importancia evolutiva 

Imposibilidad de 

establecer relaciones 

filogenéticas de ETs 

entre especies 

Variabilidad 

genética intra e 

interespecífica 

de las especies 

Inestabilidad 

genómica propia de 

procesos 

moleculares 

¿Cuáles son los antecedentes? 

¿Cuáles son los propósitos? 
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Anexo B. Anotación del elemento P en D. amaguana en formato GenBank. 
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Anexo C. Anotación del transposón Mutator en D. amaguana en formato GenBank. 
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Anexo D. Anotación del transposón CACTA en D. amaguana en formato GenBank. 
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Anexo E. Anotación del transposón hAT en D. amaguana en formato GenBank. 
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Anexo F. Anotación del ET PIF/Harbinger en D. amaguana en formato GenBank. 
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Anexo G. Anotación del transposón Tc1/Mariner en D. amaguana en formato GenBank. 

 


