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Аннотация. Целью данного аналитического обзора — проследить развитие 
представлений о количестве, функциях и эволюционной роли не кодирую-
щей ДНК от момента ее открытия в 40-х годах прошлого столетия до насто-
ящего времени. В ходе исследования был проведен анализ научных статей, 
монографий, диссертационных и выпускных квалификационных работ, по-
священных исследованиям в области генетики и роли не кодирующих эле-
ментов ДНК, в частности. Авторами работ выступали ведущие специалисты 
в области эволюционной генетики, цитогенетики и геномики. Первоначаль-
но мусорной ДНК была названа та часть генома человека, которая не имеет 
экспрессии, т. е. не кодирует белки. На данный момент считается, что не экс-
прессирующие гены занимают 98% генома человека, и  лишь оставшиеся 
2% имеют биологическую роль в  виде кодирования аминокислотных по-
следовательностей. С  момента открытия полагалось, что не  кодирующая 
ДНК не имеет какой бы то ни было биологической роли или эволюционного 
значения. Однако, с развитием генетики появлялись все новые исследова-
ния “мусорных” элементов генома, в результате которых стала очевидна их 
эпигенетическая, регуляторная и  защитная функции. В  отношении многих 
гипотез по сей день ведутся споры.
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Термин “мусорная ДНК” был формализован Сусу-
му Оно в 1972 году в статье «Так много ненужной 
ДНК в нашем геноме» («So much «junk» DNA in our 

genome”; S. Ohno)[2].

Несмотря на  то, что термин “мусорная” вызывает 
недоверие в  научном сообществе, так как предполага-
ет ненадобность этой части ДНК, и  в  большей степени 
рекомендуется использовать обозначение «некодиру-
ющая ДНК», термин «мусорная ДНК» по-прежнему ис-
пользуется для тех фрагментов генетического кода, эво-
люционное значение которых пока не ясно.

Термин был быстро взят в  употребление и  исполь-
зовался в  научных работах и  международных исследо-
ваниях. Так, к  примеру, в  1980  году в  журнале “Nature” 
Лесли Илизер Орджел и  Фрэнсис Крик написали, что 

мусорная ДНК имеет «мало специфичности и  мало или 
вообще не имеет избирательного преимущества для ор-
ганизма» [7].

Более того, еще раньше Сусумо Оно слово «мусор» 
по отношению к некодирующей части генома использо-
валось в статье в Journal of Ultrastructure Research 1963 г. 
под названием «Происхождение, развитие и созревание 
органелл и  систем органелл генома клеточной поверх-
ности в парамециях» авторства Чарльза Эрета и Жерара 
де Халлера(Ehret CF, De Haller G;), где используется тер-
мин «junk DNA» — «мусорная ДНК» в дословном перево-
де[9]. То есть термин был известен еще до, как был попу-
ляризирован японским генетиком.

Доказательства того, что слова Оно были несколько 
эксцентричными, а выбранный им термин преувеличи-
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вал бесполезность мусорной ДНК, появились не просто 
сразу. Они существовали еще до  популяризации «му-
сорного» названия. Этот факт легко доказать, перечис-
лив, какие элементы подходят под понятие “мусорная 
ДНК”

Первыми элементами не  кодирующей ДНК, ко-
торые были открыты и  описаны человеком, стали 
теломеры. В  1938 г. генетики Барбара МакКлинток 
(McClintock В.) и  Герман Меллер (Muller H.J.) в  двух 
независимых исследованиях обнаружили[11][12], что 
линейные хромосомы имеют на  концах своих плеч 
особые структурные образования, которые защищают 
их от аберраций. Эти структуры в последствии и были 
названы теломерами. Повреждение или отсутствие 
теломер приводило к  множественным перестройкам 
и  слияниям хромосом. Теломеры построены из  еди-
ной формы мусорной ДНК и  комплексов различных 
белков. Теломерная ДНК состоит из  множественных 
повторов одной и той же последовательности из 6 пар 
нуклеотидов — TTAGGG[31].

Таким образом, концевые участки хромосом в значи-
тельной степени зависят от  ненужной ДНК, геномного 
материала, который не  кодирует белки. Сами по  себе 
теломеры можно было  бы посчитать генетическим му-
сором. Однако, их биологическая функция очевидна 
и неоспорима. Таким образом, еще за 25 лет до самого 
термина «мусорная ДНК» появилось обоснование его 
биологического значения.

Следующими за теломерами, среди эгоистичной ДНК, 
Барбарой Мак-Клинток 1948 были открыты мобильные 
генетические элементы(МГЭ), получив название транс-
позоны[13]. Транспозоны — участки ДНК организмов, 
способные к  перемещению (транспозиции) и  размно-
жению внутри генома[30]. МГЭ в  виде трансопзонов 
присутствуют во  всех организмах — бактериях, грибах, 
растениях и животных, за исключением вирусов. По ре-
зультатам секвенирования генома человека был сделан 
вывод, что доля МГЭ составляет около 50% от  общего 
числа последовательностей[15]. Предполагалось, что 
роль транспозонов ограничивается генным паразитиз-
мом, так как они с  большой долей вероятности могли 
вызывать нарушения в структуре хроматина.

Формально их можно было бы отнести к некодирую-
щей ДНК, если бы не один аспект. Мобильные генетиче-
ские элементы по типу транспозиции можно разделить 
на  два класса: ДНК-транспозоны и  ретротранспозоны. 
ДНК-транспозоны перемещаются по геному по принци-
пу «вырезать и вставить» благодаря комплексу фермен-
тов, называемых транспозазами. Информация об  ами-
нокислотной последовательности белка транспозазы 
закодирована в последовательности транспозона.

В  свою очередь, ретротранспозоны, в  частности 
ДДП-1-ретротранспозоны, содержат информацию, необ-
ходимую для кодирования белков-переносчиков БОРС1 
и  БОРС2. Белки совместно с  транспозонной РНК обра-
зуют рибонуклеопротеин и  возвращаются в  ядро для 
обратной транскрипции ретротранспозона. Отсюда сле-
дует, что транспозоны, строго говоря, не являются «неко-
дирующими» элементами, поскольку способны кодиро-
вать последовательность ферментов для собственного 
движения внутри генома. Это не наделяет их значимыми 
биологическими функциями, хотя таковые у них есть.

При изучении мутаций, возникающих в процессе мей-
оза в клетках кукурузы, МакКлинток обнаружила дрейф 
точки разрыва короткого плеча 9-й хромосомы[13]. Вме-
сте со  сдвигом точки разрыва менялась и  локализация 
мутации. Частота миграции мутаций внутри хромосомы 
напрямую зависела от наличия фактора-активатора(Ac), 
который, по  всей видимости, обладал способностью 
к  транспозиции. Наблюдения МакКлинток подтверди-
лись в начале 80-х годов с началом эпохи молекулярных 
исследований. Выяснилось, что блуждающий фактор-ак-
тиватор(Ac) катализировал активность своего предше-
ственника, который, внедряясь в  участок хромосомы, 
не способен к самостоятельному передвижению. Пере-
мещение предшественника Ac провоцировало феноти-
пическое появление пятен на кукурузе. Исходя из этого, 
МакКлинток сформулировала три основных вывода: 1) 
мутантное событие, связанное с определенным локусом 
или геном, может быть связано не с изменением самого 
гена, а  с  определенным контролирующим элементом; 
2) этот управляющий элемент подвижен, он способен 
интегрироваться в разные локусы, причем этот мобиль-
ный контролирующий элемент не  один, а  есть группа 
независимых элементов; 3) мобильный элемент может 
регулировать характер экспрессии генов в зависимости 
от времени онтогенеза и тканевой (органной) специфич-
ности[16].

Таким образом была сформулирована и  доказана 
гипотеза о  регуляторной и  эпигенетической функции 
транспозонов. Хотя после публикации работ МакКлин-
ток ее выводы были встречены враждебно сторонни-
ками моргановской генетической теории, которая под-
разумевала статичность генома, впоследствии было 
доказано колоссальное влияние транспозонов на  про-
цесс транскрипции и  сплайсинга — некоторые из  этих 
МГЭ способны выступать в роли энхансеров и промото-
ров.

У бактерий транспозоны, помимо прочего, выполня-
ют функцию горизонтального переноса генетического 
материала, т. е. участвуют в  конъюгации[17]. Благодаря 
своей подвижности они способны переносить гены с од-
ной плазмиды на  другую или с  бактериальной хромо-
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сомы на  плазмиду, тем самым облегчая перенос генов 
между бактериями, в  том числе генов резистентности 
к  антибиотикам. Применительно к  человеку доказано, 
что многие гены произошли от транспозонов в процессе 
экзаптации — этот факт окончательно объясняет эволю-
ционное значение эгоистических мобильных элементов 
ДНК, заключающееся в регуляции экспрессии генов, их 
рекомбинации и  защите. На  данный момент изучается 
способность транспозонов вызывать врожденные по-
роки развития и  влиять на  предрасположенность к  ге-
нетическим заболеваниям. Известны случаи мутаций 
в  соединительных тканях и  онкологий, вызванных ре-
тротранспозонами[20]. В случае транспозиции в гамети-
ческой ДНК возможны пороки развития у потомков[18].

В ходе эволюции транспозоны сформировали новый 
класс некодирующих элементов ДНК, называемых ин-
тронами.

Интроны были обнаружены Филипом Алленом Шар-
пом и Ричардом Дж. Робертсом в 1977 году в ходе двух 
независимых исследований[21][23], которые показали, 
что эукариотические гены, в  отличие от  прокариоти-
ческих генов, содержат последовательности вставки, 
которые удаляются из  пре-мРНК вскоре после транс-
крипции во время созревания мРНК. Было предложено 
называть такие вставочные последовательности интро-
нами (INTRAgenic regiON — «внутригенная область»), 
а  разделяемые ими фрагменты гена — экзонами 
(«EXpressed regiON» — «экспрессированная область»). 
Интроны впервые были обнаружены в  генах, кодиру-
ющих белок аденовируса, а  затем идентифицированы 
в  генах, кодирующих транспортную и  рибосомаль-
ную РНК. В  настоящее время известно, что интроны 
встречаются в  большом количестве генов организмов 
во  всех биологических царствах. Доля интронов в  ге-
номе человека трудно идентифицируется и  может ко-
лебаться в  зависимости от  расовой принадлежности 
и факторов среды, однако, принято считать, что интро-
ны занимают около 26% человеческого ДНК[24]. Долгое 
время они также считались “генетическим мусором”, 
появившимся в результате многочисленных повторов, 
которые возникли благодаря репликации транспозо-
нов. Наличие интронов в  геноме является энергети-
ческой нагрузкой для многих клеток, поскольку для 
транскрипции интронов и  их дальнейшего вырезания 
из пре-мРНК с помощью сложных сплайсосомных меха-
низмов, клеткам может потребоваться много энергии. 
Сохранение интронов в  процессе эволюции можно 
объяснить только в том случае, если преимущества их 
наличия превышают негативное влияние на  энергети-
ческие затраты. Тем не  менее, интроны могут давать 
некоторые преимущества в  качестве мутационного 
буфера в  эукариотических геномах, защищая кодиру-
ющие последовательности от  последствий случайно 

возникающих вредных мутаций[25]. Поскольку интро-
ны в среднем намного длиннее экзонов, большинство 
случайных мутаций в  генах приходится на  интроны 
и не влияют на последовательности и функции белков. 
Правда, остается неясным, в  какой степени буферный 
эффект интронных последовательностей более выго-
ден с точки зрения эволюционного преимущества над 
энергетической нагрузкой.

В последнее время во многих исследованиях описа-
ны доказательства преимуществ, приносимых интрона-
ми эукариотическим клеткам. В обзоре Jo и Choi “Introns: 
the functional benefits of introns in genomes” [26] функци-
ональные роли интронов делятся на две категории: пря-
мые (такие как регуляция альтернативного сплайсинга 
(АС), усиление экспрессии генов, контроль транспорта 
мРНК или сборки хроматина) и  непрямые (например, 
наличие в интронах связанных с признаком однонукле-
отидных полиморфизмов или разных генов некодиру-
ющих функциональных РНК; изменение длины интрона 
в вопросе эффективности естественного отбора).

Основная функция интронов часто связана с  воз-
никновением АС: хотя интроны не  вносят прямого 
вклада в  протеом, их присутствие само по  себе позво-
ляет увеличить потенциально возможное количество 
белок-кодирующих генных продуктов за счет альтерна-
тивного сплайсинга. У многих эукариот, включая млеко-
питающих, растения, дрожжи и насекомых, интроны мо-
гут влиять на экспрессию генов даже в отсутствие сайта 
связывания факторов транскрипции. Это явление было 
названо «интрон-опосредованным усилением экспрес-
сии» [29]. Само присутствие интронов влияет не только 
на  скорость транскрипции, но  и  на  стабильность мРНК 
и ее экспорт из ядра. Более того, интроны также могут 
повышать эффективность трансляции мРНК.

Систематическое удаление всех известных интро-
нов в  генах почкующихся дрожжей указывает на  то, 
что в  большинстве случаев клетки с  делецией интрона 
разрушаются из-за истощения питательных веществ 
быстрее, чем нормальные клетки[25]. Таким образом, 
интроны оказываются медиаторами клеточного ответа 
при голодании. Обобщая сказанное выше, сплайсосом-
ные интроны, исторически обозначаемые «мусорной» 
ДНК, играют важную роль в  жизни многих эукариоти-
ческих клеток, и  их фиксация в  генах в  ходе эволюции 
уже не  вызывает удивления. Эволюция сплайсосомных 
интронов неразрывно связана с  эволюцией экзон-ин-
тронной структуры эукариотических генов, которая яв-
ляется предметом длительных и  интенсивных научных 
дискуссий. Хотя основной функцией интронов счита-
ется создание потенциала для появления новых вари-
антов белков, интроны также могут влиять на скорость 
и  эффективность экспрессии генов. Наличие интронов 
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в генах значительно усложняет не только структуру ге-
нома, но  и  регуляцию связанных с  ним процессов, что 
в  конечном итоге создает большую гибкость для при-
способления организма и дает достаточно преимуществ 
перед всеми энергетическими затратами, которые ухо-
дят на  наличие интронов и  их сохранение в  процессе 
эволюции.

Несмотря на  популярность теории “мусорной” ДНК, 
вышеописанные исследования и открытия опровергают 
ее состоятельность и  показывают, как эволюциониро-
вали представления ученых о не кодирующей ДНК. Бел-
ки, синтезируемые на  базе мусорной ДНК часто имеют 
не  прямое, а  косвенное фенотипическое проявление, 
выполняя “служебные” функции в  качестве белков-пе-

реносчиков или ферментов. Поэтому использование 
термина “не кодирующая ДНК” также является частич-
ным заблуждением. Однако, даже если не брать во вни-
мание производимые не  кодирующей ДНК белки, она 
всё равно выполняет важнейшую эволюционную роль, 
которая проявляется в  регуляции экспрессии, реком-
бинации и  защите генов. На  данный момент ведется 
много исследований относительно роли той части ДНК, 
которая в  прошлом обозначалась в  качестве генетиче-
ского балласта. Современная генетика обнаруживает 
всё новые корреляции между биологическими процес-
сами в  жизнедеятельности организмов и  количеством 
не кодирующей ДНК, исследует ее влияние на эволюцию 
и  возможность использования человеком в  медицине 
и биотехнологии.
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