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Resum

El coneixement dels mecanismes responsables de mantenir la biodiversitat
requereix, entre d'altres, iniciatives que faciliten I'estudi en profunditat del
genoma dels organismes eucariotes. D’aquesta manera, podrem assolir una
visio critica i robusta sobre la seua estructura i el seu funcionament. En el cas
de les plantes, a més, es fa palesa la necessitat de continuar generant dades
fonamentals referents al contingut de DNA nuclear i el nombre de cromoso-
mes. Aquests trets son molt importants en I'evolucié de les plantes, atesa la
seua gran diversitat. A més, aporten informacié basica, i alhora essencial, per a
plantejar I'assemblatge d’un genoma. Aquests reptes, pero, necessiten el su-
port d’estrategies d'investigacio coordinades a escala global com I'Earth Bio-
Genome Project (EBP) i les seues filials regionals, que faciliten I'accés a la tec-
nologia, a I'intercanvi d’informacié i al desenvolupament de plans de
formacid. Prioritzar I'estudi comparatiu d’espécies amb un mostratge equili-
brat i inclusiu, representatiu de la diversitat taxonomica i geografica de les
plantes, aixi com dels seus trets genomics, morfologics i ecologics sera, per
tant, un dels grans reptes en els proxims anys.
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sequenciacio.
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On the need to study genetic traits influencing
the organization and structure of the genome in plant
sequencing projects

Abstract

Understanding the mechanisms responsible for maintaining biodiversity re-
quires, among other things, initiatives that facilitate in-depth genomic sur-
veillance across eukaryote organisms. These initiatives support critical
research programs for gaining robust insights into how genomes are struc-
tured and operate. In relation to land plants, there is also a clear need to con-
tinue generating fundamental data regarding both nuclear DNA contents
and chromosome numbers. As a result of their great diversity, these traits are
unquestionably important drivers of plant evolution. In addition, they pro-
vide basic yet essential information for the planning of a genome assembly.
These challenges, however, need the support of globally coordinated re-
search strategies such as the Earth BioGenome Project (EBP) and its regional
subsidiaries, which facilitate access to technology, information exchange and
the development of training plans. Prioritizing comparative studies across
species with a balanced and inclusive taxonomic sampling that covers the
geographical diversity of plants as well as their genomic, morphological and
ecological features will consequently be one of our major challenges in the
years to come.

Keywords: chromosome, evolution, genome size, polyploidy, sequencing.

Introduccio

Vivim un present de grans projectes de se-
qiienciacié de genomes, com I’Earth BioGe-
nome Project (EBP, https://www.earthbioge
nome.org), i alguns dels seus ramals com, per
exemple, el Darwin Tree of Life (DToL, https://
www.darwintreeoflife.org) o la iniciativa cata-
lana per a ’'EBP (CBP, de I'angles Catalan Ini-
tiative for the Earth BioGenome Project, https://
www.biogenoma.cat). Aquestes iniciatives, en-
tre moltes altres, juntament amb el desenvolu-
pament constant de les noves técniques de se-
qiienciacié d’alt rendiment, contribueixen de
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manera significativa a accelerar el descobri-
ment i el coneixement de la gran diversitat de
genomes presents en el nostre planeta. Entre
aquests genomes, les plantes (Viridiplantae)
tenen un paper fonamental en la dinamica dels
ecosistemes, amb implicacions directes en el
benestar dels éssers humans i amb un gran im-
pacte en 'agroeconomia global (Schaal, 2019;
Hidalgo et al., 2021). A mesura que 'activitat
humana impacta de manera descontrolada so-
bre els ecosistemes, accelerant la pérdua d’ha-
bitats, i consegiientment d’espécies, es fa més
patent la necessitat de generar coneixement
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critic i evidéncies solides que faciliten la im-
plementacié d’estrategies de gestio i conserva-
ci6 per tal de mitigar 'emergéncia climatica i
de diversitat a la qual ens enfrontem actual-
ment.

Ateses la gran diversitat i la rellevancia de
les plantes, son moltes les investigacions cen-
trades en el seu estudi. Un punt clau és el co-
neixement del seu genoma, pel que fa a l'es-
tructura i al funcionament, en un context tant
aplicat com evolutiu. Si bé la majoria de tre-
balls se centren en organismes model, d’inte-
rés economic i/o sanitari, I'accés a les grans
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plataformes de seqilenciacid, que estan revolu-
cionant el camp de la genomica, ha facilitat en
gran manera la possibilitat de plantejar i dur a
terme iniciatives cada vegada més ambicioses,
centrades en llinatges no estudiats fins al mo-
ment amb aquestes noves técniques d’analisi
genomiques. De fet, actualment ja s’han publi-
cat al voltant de 300 genomes de plantes as-
semblats a escala cromosomica (Kress et al.,
2022), tot i que encara representen una petita
fraccio (al voltant de 900 espécies) de les apro-
ximadament 400.000 espécies de plantes ter-
restres que coneixem (Lughadha et al., 2016),
pero que, alhora, conformen un diposit global
de coneixement sense precedents. Lesforg ac-
tual, tant tecnologic com cientific, centralitzat
a través de la creacié de consorcis de recer-
ca, té com a objectiu principal la coordinaci6 i
estandarditzacié de metodologies, amb la fi-
nalitat de continuar millorant el procés d’as-
semblatge de genomes, resultat de la millora
continuada de les eines de seqiienciacié. L’ob-
tenci6 de genomes de referencia, pero, actual-
ment encara esta esbiaixada, amb uns llinat-
ges molt més explorats que d’altres, com per
exemple les Poaceae, atesa la nombrosa pre-
séncia d’espécies d’interés agronomic com
I'arros (Oryza sativa). L’objectiu final ha de
ser, per tant, intentar representar el maxim
nombre de llinatges vegetals coneguts, la qual
cosa ha d’'implementar-se parallelament a la
millora del coneixement sobre les relacions ta-
xonomiques entre les plantes. Certament,
aquesta és una altra parcella de recerca que
també esta vivint una revoluci6 substancial, a
través d’iniciatives com el Plant and Fungal
Trees of Life (PAFTOL, https://www.kew.org/
science/our-science/projects/plant-and-fungal
-trees-of-life), i la creacié de nous kits de se-
qiienciacié dirigida d’alt rendiment, com I’An-
giosperms353 (Johnson et al., 2019) o el
GoFlag451 (Breinholt et al., 2021), que han
suposat un revulsiu en la millora del coneixe-
ment de la historia evolutiva de les plantes ter-
restres.

Sense cap mena de dubte, la revoluci6 ge-
nomica actual esta sotmesa a les exigéncies
técniques d’'una comunitat cientifica decidida
a conéixer els secrets més intims que s’ama-
guen en el genoma. L’arribada de tecnologies
que permeten seqiienciar fragments de DNA
cada vegada més llargs ha estat el punt de par-
tida del que es coneix com 'era dels genomes
de qualitat plati, amb assemblatges contigus
de gran precisié a escala cromosomica, que
ens permetran estudiar en profunditat patrons
de reestructuracié i evolucié a gran escala. Ini-

ciatives com el 10,000 Plant Genome Sequenc-
ing Project, també conegut com a 10KP (Twy-
ford, 2018), representen una fita historica en el
progrés del coneixement del genoma vegetal, i
ofereixen una plataforma incomparable per a
abordar qiiestions sobre els processos biolo-
gics al llarg de I'arbre de la vida. En aquest sen-
tit, lestudi de genomes de llinatges general-
ment poc investigats és un dels objectius
d’aquest projecte. Les plantes, pero, plantegen
un gran repte, atesa I'extraordinaria diversitat
pel que fa a una série de trets especifics de la
seua biologia, com son: a) la grandaria del ge-
noma, o valor C, que es refereix a la quantitat
de DNA total present en un nucli cellular
haploide no replicat; b) el nombre de cromo-
somes, ¢és a dir, en quants cromosomes es dis-
tribueix la seqiiéncia de DNA, i ¢) el nivell de
ploidia, que indica el nombre total de genomes
(o copies) presents en el nucli cellular. Aquests
trets basics, pero de gran rellevancia en I'evo-
luci6 de les plantes (Pellicer et al., 2018), s’han
de tenir en compte a 'hora de plantejar-se se-
qilenciar un genoma, ja que poden representar
una série de reptes computacionals que crei-
xen de manera exponencial en funcié de la
mida (Kelly et al., 2012).

Genomes i cromosomes:

la diversitat cromosodmica

en les plantes

Els cromosomes de les plantes presenten una
gran variabilitat, ja siga en nombre com en for-
ma i mida. Encara que puga semblar una in-
formacié menys important, el nombre cromo-
somic és un parametre fonamental en la
botanica sistematica i evolutiva (Stuessy, 2009
i2011). El nombre de cromosomes més petit
descobert fins avui és de 2n = 4, present tant
en llinatges de monocotiledonies —per exem-
ple, Zingeria biebersteiniana (Poaceae) o Or-
nithogalum tenuifolium (Liliaceae)— com
d’eudicotiledonies —Haplopapus gracilis i
Brachyscome dichromosomatica (Astera-
ceae)— (Castiglione i Cremonini, 2012). A
l'altre extrem podem trobar nombres cromo-
somics molt grans, com per exemple al génere
Ophioglossum (Ophioglossaceae, pteridofits),
en que s’han reportat nombres cromosomics
de més de 1.000 cromosomes, com en I'especie
O. reticulatum, amb 2n = 1.400 (Khandelwal,
1990). Aquest valor no només representa el
nombre de cromosomes més gran entre les
plantes, sind que segurament és un récord en-
tre els organismes eucariotes, almenys entre
tots els estudiats fins al moment present. Si el
comparem amb el nostre propi genoma, amb

Treballs de la Societat Catalana de Biologia, 72: 10-15

una seqiiéncia de DNA distribuida en 46 cro-
mosomes, aquesta falguera presenta trenta ve-
gades més cromosomes en cada cellula que
’ésser huma. La diversitat de nombres cromo-
somics no només és evident entre espeécies.
De fet, es coneixen exemples en qué una sola
espécie pot presentar una gran diversitat de
nombres cromosomics, com per exemple
Cardamine pratensis (Brassicaceae), amb
aproximadament 65 nombres cromosomics
descrits, que varien des de 2n = 16 finsa 2n =
96. Si posem en perspectiva aquests nombres,
en comparacié amb la diversitat que s’ha tro-
bat entre els animals, observem que les plantes
son molt més variables. No obstant aixo, el
nombre de cromosomes més petit que s’ha
trobat entre els animals és inferior que en les
plantes, 2n = 2, reportat a Myrmecia pilosula
(Formicidae), una especie de formiga nativa
d’Australia (Crosland i Crozier, 1986). En can-
vi, el més gran no supera els 500 cromosomes a
espeécie de papallona Polyommatus atlanticus
(Lycaenidae) (Lesse, 1970), amb una tercera
part de la dotacié cromosomica de la falguera
abans esmentada.

En gran manera, la diversitat de nombres
cromosomics que trobem en les plantes es deu
a fenomens de multiplicacié del genoma (o
poliploidia), que s6n extremament freqiients, i
sense cap dubte estan considerats un dels prin-
cipals motors de la seua diversificacié (Wood
et al., 2009; Soltis i Soltis, 2016; Clark et al.,
2016). Els organismes poliploides s’originen
en moltes ocasions a través d’un fenomen d’hi-
bridacié entre taxons diferents, i que en molts
casos dona lloc a la formacié d’un hibrid este-
ril, com per exemple 'hibrid d’Urospermum
(Asteraceae), descobert recentment a Mont-
juic, Barcelona (Pellicer et al., 2022). Si aquest
organisme hibrid pateix una duplicacié geno-
mica, a més de restaurar-ne la fertilitat, donara
lloc a la formacié d’un individu poliploide
(Hegarty i Hiscock, 2008). Els organismes po-
liploides originats arran de 'encreuament en-
tre dues especies son anomenats allopoliploi-
des i s6n molt comuns entre els pteridofits i les
angiospermes. De fet, al llarg de I'evolucio, i
lligat als fenomens de domesticacid, els hu-
mans hem tret profit de la poliploidia (atesos
molts dels seus efectes en el fenotip) i actual-
ment molts dels vegetals que utilitzem dia-
riament s6n d’origen poliploide (p. ex. blat,
platan o cotd, entre molts altres). A banda de
la gran diversitat de ploidies descobertes en
plantes actuals, el coneixement cada vegada
més profund que tenim sobre les relacions
evolutives entre les plantes, juntament amb la
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millora d’eines de seqiienciacid i transcripto-
mica, han permés descobrir evidéncies que in-
diquen una alta incidencia d’episodis de mul-
tiplicacié del genoma en el passat. Aquests
fenomens es coneixen com a episodis de paleo-
poliploidia, i se n’han evidenciat més d’un cen-
tenar al llarg de la historia evolutiva de les
plantes terrestres (Landis et al., 2018).

La poliploidia, pero, no requereix sempre
un fenomen d’hibridacio, ja que aquesta du-
plicacié del genoma pot tenir lloc en un mateix
individu, per autofecundacid, o per entre-
creuament d’individus diferents de la mateixa
espécie. Aquest fenomen rep el nom d’autopo-
liploidia, com és el cas, per exemple, de Senecio
carniolicus (Asteraceae, 2n = 2x = 90) (Sonnleit-
ner et al., 2016). Molts autors suggereixen que
el paper evolutiu de 'autopoliploidia no es pot
menysprear, atés el seu impacte en el genoma i
la capacitat d’induir processos de diversifica-
ci6 (Parisod et al., 2010). De fet, al voltant d’'un
13 % de les angiospermes presenta citotips po-
liploides, i les conseqiiéncies en el genoma
poden incloure canvis en I'expressié de gens,
el metabolisme i la fisiologia (Panchy et al.,
2016). Per exemple, en el cas d’Artemisia an-
nua (Asteraceae), una herba de gran impor-
tancia en el tractament de la malaria, ja que se
n’extrau 'artemisinina, s’ha comprovat que
individus tetraploides produeixen 1,5 vegades
més artemisinina que els individus diploides
(Banyai et al., 2010), fet que podria tenir un
impacte economic rellevant en la produccié
d’aquest compost quimic d’'una manera més
sostenible amb una reduccié de la biomassa
necessaria per a la seua produccio.

L’impacte de la poliploidia en la biodiver-
sitat global és patent, ja que pot influenciar in-
teraccions ecologiques, processos evolutius i
patrons de distribuci6. De fet, hi ha estudis que
demostren que la distribucié de la freqiiencia
de poliploides al planeta no és aleatoria, amb
una incidéncia més elevada segons ens allu-
nyem de 'equador i ens aproximem a zones
properes als pols terrestres (Rice et al., 2019).
Si comparem la incidéncia de la poliploidia en
les plantes amb la que trobem en els animals, és
evident que és molt inferior entre aquests ul-
tims, tot i que, en els vertebrats, és present en
reptils, amfibis i peixos (Otto i Whitton, 2000).
Pel que fa als invertebrats, alguns llinatges de
molluscs, crustacis, anellids o insectes també
s’han reportat com a poliploides (Gregory i
Mable, 2005). De fet, en aquest ultim grup s’ha
posat en evidéncia I'existéncia de fins a divuit
esdeveniments de paleoploiditzacid al llarg de
la seua historia evolutiva (Li et al., 2018). Tota
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aquesta diversitat impressionant de nombres
cromosomics i d’incidéncia de fenomens de
duplicacié del genoma té una série de conse-
qiiencies a 'hora de plantejar-se la seqiiencia-
ci6 d’'un genoma, especialment si es vol obtenir
un assemblatge del genoma d’alta qualitat. Ba-
sicament, i de manera rutinaria, n’hauriem de
saber, amb seguretat, el nombre de cromoso-
mes i el nivell de ploidia, ja que d’aix6 depen-
dra la base de I'assemblatge que construirem
de qualsevol organisme (i/o individu) del qual
ens plantegem seqiienciar el genoma. Aquest
punt és especialment rellevant en especies per
a les quals s’ha descrit un nombre variable de
cromosomes i nivells de ploidia, ja que poden
tenir un impacte directe en la interpretaci6 de
les dades de seqiienciacio.

La grandaria del genoma

en les plantes: una extraordinaria
diversitat que planteja grans reptes
bioinformatics

La quantitat de DNA nuclear en un nucli ga-
metofitic no replicat és el que es coneix com a
mida del genoma o valor C (Greilhuber et al.,
2005), i és un caracter de gran diversitat, del
qual disposem de dades per a aproximada-
ment unes 20.000 espécies d’organismes euca-
riotes. Entre aquests organismes, les plantes
han estat estudiades de manera extensa des de
1951, quan s’estima, per primera vegada, la
grandaria del genoma en 'espeécie Lilium lon-
giflorum (Liliaceae) (Ogur et al., 1951). Des
d’aleshores, i fins avui, s’han investigat al vol-
tant de 12.000 espeécies. Un esfor¢ que s’ha dut
a terme en parallel al desenvolupament de ba-
ses de dades en que la informacié és recopilada
iaccessible al ptblic en general i ala comunitat
investigadora en particular com, per exemple,
la Plant DNA C-values Database (https://
cvalues.science.kew.org) (Pellicer i Leitch,
2020), que conté dades dels grans llinatges de
plantes terrestres (angiospermes, gimnosper-
mes, pteridofits i briofits), sense deixar de ban-
da les algues. A més, la base inclou dades ca-
riologiques que permeten interpretar millor la
mida del genoma. Com s’ha indicat en apartats
anteriors, aquest parametre és immensament
divers entre els organismes eucariotes en gene-
ral (> 64.000 x), i particularment entre les
plantes (aproximadament, 2.400 x, vegeu la fi-
gura la) (Pellicer et al., 2018). Entre aquestes
plantes, el genoma més petit reportat s’ha tro-
bat en 'espécie Genlisea aurea (figura 1), una
petita planta carnivora de la familia de les
Lentibulariaceae, amb un genoma de només
64 Mb (Fleischmann et al., 2014). En canvi, a
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'altre extrem de I'espectre trobem el genoma
gegantesc de 'especie Paris japonica (figura 1),
un lliri que pertany a la familia de les Melan-
thiaceae, el qual presenta un genoma de 149 Gb
(Pellicer et al., 2010). La seqiiéncia del geno-
ma d’aquesta planta és, en aquest cas, aproxi-
madament cinquanta vegades més gran que la
del genoma huma i la seua seqiienciacié plan-
tejaria un veritable repte técnic i computacio-
nal, malgrat els avangos recents. De nou, les
plantes representen un grup extraordinari pel
que fa a la diversitat, fet que queda palés si
comparem les dades de qué disposem per a al-
guns grups d’animals, com per exemple els
ocells, amb una variaci6 de la grandaria del
genoma que no supera les 2,5 vegades (0,91-
2,16 Gb/1C, https://www.genomesize.com).
Malgrat la gran diversitat de mides del genoma
reportades en les plantes, la majoria de les an-
giospermes, per exemple, es caracteritzen pels
genomes petits i/o molt petits (figura 1a), tot i
Pelevada incidéncia d’episodis de poliploidia.
Aquest fet contrasta, per exemple, amb la dis-
tribuci6 de valors en les gimnospermes, que
presenten mides del genoma menys diverses, i
relativament més grans que les angiospermes,
un fet que s’illustra també amb una amplitud
de nombres cromosomics molt més discreta
que en les angiospermes (Rastogi i Ohri, 2020).
Aquesta tendéncia contrasta amb el que tro-
bem, per exemple, entre els pteridofits, en que
I'amplitud de valors de quantitat de DNA no
és tan elevada com en les angiospermes, tot i
que observem que espécies amb genomes ge-
gants de mida similar al d’algunes angiosper-
mes presenten un nombre molt superior de
cromosomes (p. ex. Tmesipteris obliqua [ Psilo-
taceae], 1C = 149 Gb, 2n = 416, figura 1) (Hi-
dalgo et al., 2017), enfront dels 21 = 40 de Pa-
ris japonica (Pellicer et al., 2010). Aquestes
diferéncies naixen del fet que aquests llinatges
han mostrat patrons d’evolucié diferents. Un
genoma poliploide a les angiospermes esta ge-
neralment sotmés a fenomens de diploiditza-
cio, els quals provoquen una pérdua parcial de
DNA repetitiu i copies de gens, entre d’altres
(Wendel, 2015), que en general afavoreixen
laparellament de cromosomes homolegs;
aquest fet generalitzat és el responsable de la
falta de correlacié entre la mida del genoma i
el nombre de cromosomes (Pellicer et al.,
2018; Wang et al., 2021). En canvi, en els pteri-
dofits s’ha observat que la grandaria del geno-
ma esta correlacionada amb el nombre de cro-
mosomes (Clark et al., 2016), a pesar de
Pelevada incideéncia de poliploides (Wood et
al., 2009). Les diferéncies, doncs, rauen en el
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4 Figura 1. ) Distribucié de la grandaria del genoma (valors 1C) en les plantes terrestres (dades extretes
de la Plant DNA C-values Database, https://cvalues.science.kew.org/); b) distribucié de la grandaria del
genoma de les especies per a les quals s’ha seqlienciat el genoma (dades extretes de la base de dades
PlaBiPD, https://plabipd.de/index.ep, i publicacions addicionals). Imatges: Jaume Pellicer (Gensilea aurea,
Lilium martagon, Fritillaria koidzumiana, Fritillaria meleagris, Trillium ovatum, Paris polyphylla, Sequoia
sempervirens, Picea abies, Viscum album, Tmesipteris obliqua) i Laurence Hill (Paris japonica).
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procés de diploiditzacid, que en els pteridofits
impacta de manera prioritaria silenciant gens,
sense que hi haja associada una perdua signifi-
cativa aparent de DNA repetitiu, i que, en de-
finitiva, permet que al llarg de I'evolucio es pu-
guen mantenir nombres de cromosomes elevats
(Haufler, 2014).

Quins son els principals
mecanismes responsables

de la gran diversitat de mides

del genoma en les plantes?

Com s’ha indicat en apartats anteriors, un dels
principals motors de I'evoluci6 del canvi en la
mida del genoma és la poliploidia, que implica
la preséncia de més de dues copies del genoma
i, per tant, 'increment de la quantitat de DNA
(que pot ser proporcional o no) a mesura que
ascendim en nivells de ploidia. No obstant
aixo, els canvis en la composicié i 'abundancia
de seqiiencies repetitives de DNA també tenen
un paper critic en I'estructura i en la mida del
genoma. Aquestes seqiiéncies es troben pre-

sents en el genoma en multiples copies, que
varien en ordres de magnitud i que s6n princi-
palment els retrotransposons, elements trans-
posables de DNA i seqiiéncies repetides en
tandem (o satellits de DNA) (Bennetzen i
Wang, 2014). Els transposons de DNA i els re-
trotransposons son elements mobils del geno-
ma que s’insereixen a través de mecanismes de
tallar-i-enganxar o copiar-i-enganxar, respec-
tivament, que els confereixen la capacitat de
colonitzar nous espais de I'espectre genomic.
Entre aquests ultims, els retrotransposons de
repeticié terminal llarga (LTR, de I'angles long
terminal repeat) sén molt coneguts per la seua
capacitat de dominar una fraccié substancial
del genoma repetitiu de les plantes. Compre-
nen diferents llinatges organitzats en superfa-
milies, en que els Tyl/Copia i Ty3/Gypsy soén
els més comuns entre les plantes (Wicker et al.,
2007).

A mesura que creix el nostre coneixement
sobre I'organitzaci6 i el funcionament dels ge-
nomes, gracies en part al desenvolupament de
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técniques de seqiienciacié cada vegada més i
més potents, podem observar que la fraccio re-
petitiva del genoma augmenta a mesura que
ho fa la mida (p. ex., el 80 % del genoma de la
dacsa, Zea mays, és repetitiu [Sofi et al., 2007]).
A més, en genomes relativament petits, els
canvis en la mida moltes vegades estan gover-
nats per I'accié d’'un o pocs llinatges d’aquests
elements, que arriben a tenir un elevadissim
nombre de copies (Piegu et al., 2006; Macas et
al., 2015). Aquests genomes mostren signatu-
res d’un elevat dinamisme, atés que la majoria
d’elements repetitius presenten evidéncies
d’activitat d’amplificacio i eliminacié fre-
qiient, amb una signatura evolutiva compati-
ble amb un procés de vida recent, d’entre 3 i
5 milions d’anys. D’aquesta manera, les diferén-
cies en la capacitat dels elements repetitius per
a amplificar-se és el que impacta directament
en la grandaria final del genoma. La pregunta
és, pero, si al llarg de 'amplitud de 2.400 x de
variaci6 de la grandaria del genoma, 'escenari
descrit anteriorment per a plantes amb geno-
mes relativament petits continua present. La
resposta és que no.

Un dels géneres model per a Pestudi de
I'obesitat genomica (1C > 30 Gb) el trobem en
les Liliaceae, en el génere Fritillaria. Aquest
génere presenta una diversitat elevada de mi-
des del genoma, que varia des dels 29 Gb/1C a
F. degeniana fins als 87 Gb/1C a F. koidzumia-
na (Pellicer i Leitch, 2020). L’analisi d’alguns
d’aquests genomes gegants ha posat de mani-
fest una dinamica totalment diferent de la que
s’havia trobat en genomes petits. Per exemple,
el seu genoma repetitiu és heterogeni i esta
compost per un gran nombre d’elements, am-
plificats a baixa freqiiéncia, sense presentar
evidencies d’amplificacio o eliminacié recents
(Kelly et al., 2015). Aquesta dinamica també
s’ha observat en algunes gimnospermes amb
genomes grans com Picea abies (Pinaceae)
(Nystedt et al., 2013), i en els genomes gegants
d’algunes salamandres (Sun et al., 2012). En
conseqiiencia, la hipotesi més acceptada per a
explicar com han arribat aquests genomes a
proporcions gegantesques és la falta d’habilitat
per a eliminar seqiiencies amplificades de
DNA repetitiu, fet que n’afavoreix 'acumula-
cid i la fossilitzacié posterior en el genoma.
Analisis comparatives més recents, incloent-hi
una amplitud de diversitat de mides del geno-
ma que va des de 64 Mb fins a 88,5 Gb, indi-
quen que la fracci6 repetitiva del genoma can-
via en funci6 de la seva grandaria (Novak et al.,
2020). De fet, aquesta fraccié s’'incrementa amb
relaci6 a la grandaria del genoma fins a arribar
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aproximadament a uns 10 Gb/1C, mida a par-
tir de la qual s’observa un canvi de dinamica
que suggereix una saturaci6 de I'increment de
DNA repetitiu, i fins i tot un declivi en algunes
espécies. L’escenari anterior és compatible
amb les evidencies preévies descrites en apar-
tats anteriors, que apunten una reducci6 del
dinamisme i una taxa baixa d’eliminacié de
DNA repetitiu.

Sequenciant genomes: quins,

com i per que és important tenir
un coneixement basic dels trets
genetics?

La publicacié del primer genoma vegetal, se-
quenciat de 'especie model Arabidopsis tha-
liana (Brassicaceae) (Initiative, 2000), repre-
senta el punt de partida de més de dues
decades de recerca en aquest camp que han
donat lloc a la publicaci6 de centenars de ge-
nomes disponibles en repositoris publics i
d’accés obert a la comunitat cientifica. No obs-
tant aixo, com s’ha descrit en apartats ante-
riors, els genomes vegetals son particularment
diversos pel que fa a la mida i a la complexitat
citotipica, caracteristiques que moltes vegades
han descoratjat investigadors i investigadores,
ateses la magnitud de la tasca d’assemblatge i
les limitacions de la tecnologia disponible du-
rant molts anys. Es per aix0 que la distribucié
taxonomica dels genomes seqiienciats no ha
estat equilibrada, amb una representacié es-
biaixada (Vallée et al., 2016). Els ultims anys,
pero, han significat una revolucié constant pel
que fa a les tecnologies disponibles de seqiien-
ciacié i d’analisi computacional (Suzuki,
2020). Actualment podem analitzar cada vega-
da fragments més llargs de DNA amb tecno-
logies com PacBio Iso-Seq i HiFi, Oxford
Nanopore i 'ancoratge Hi-C, que permeten
assemblar cromosomes amb alta fidelitat i
meés contigiiitat, la qual cosa d’alguna manera
obri la possibilitat de poder comengar a pensar
en la viabilitat de projectes i iniciatives adre-
cats a seqilenciar qualsevol espécie vegetal in-
dependentment dels trets genetics que tinga
(Kress et al., 2022). Tanmateix, aquests autors
també fan una analisi sobre la qualitat dels as-
semblatges publicats fins al present i posen de
rellevancia que només una petita fraccié com-
pleix els estandards minims que s’exigeixen
actualment (contigs amb un N50 d’1 Mb i an-
coratges amb un N50 de 10 Mb). Part d’aques-
tes limitacions rau en el fet que les noves
tecnologies de seqiienciacié requereixen
extraccions de DNA d’alt pes molecular, i
aquest punt pot resultar limitant en algunes
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espécies, atesa la complexitat quimica del seu
citosol, que pot dificultar el procés d’extraccié
amb els estandards de qualitat requerits. En
I'era dels grans consorcis i iniciatives de se-
qiienciaci6 globals, una solucié per a aquest
problema hauria de raure en la creacié de més
forums de collaboracid, que facilitaren 'accés
a protocols i a serveis tecnologics que ajuda-
rien a superar aquests reptes d’'una manera
més eficient. Igualment, i com era esperable,
aquesta «febre de I'or» per la seqiienciacié no
arriba de manera paritaria arreu del planeta.
De fet, ja s6n alguns els autors que alerten so-
bre la falta de vincles entre 'origen geografic
de les especies i dels equips investigadors que
les estudien —que moltes vegades descuiden
establir i mantenir collaboracions amb equips
de recerca i comunitats locals (Marks et al.,
2021)— i que apunten la necessitat d’encorat-
jar una implicacié més gran per part de la co-
munitat cientifica.

Segons la publicacié recent sobre 'estat de
la qiiestié de I'abast de la seqiienciacié de ge-
nomes de Viridiplantae (Kress et al., 2022),
actualment s’han seqiienciat ja 812 espécies,
incloent 543 angiospermes, 11 gimnospermes,
5 pteridofits, 8 briofits i 249 algues (figura 1b).
De fet, entre aquestes ultimes hi trobem alguns
dels genomes seqiienciats més petits, com és el
cas d’Ostreococcus tauri (Prasinophyceae),
amb un genoma de tan sols 12,6 Mb i que re-
presenta un dels organismes eucariotes de vida
lliure més diminuts que coneixem (Derelle et
al., 2006). Un altre exemple, de dimensions si-
milars a Panterior perd que en aquest cas cor-
respon a una alga parasita, és Helicosporidium
sp. (Chlorellaceae), amb un genoma compacte
de només 12,3 Mb (Pombert et al., 2014). En-
tre els més grans, cal destacar el genoma de
Pinus lambertiana (Pinaceae), que pertany a
les gimnospermes i presenta un genoma de
27,6 Gb (Stevens et al., 2016). Més recentment,
I'anunci de la seqiienciaci6 del genoma de Pa-
ris polyphylla (Melanthiaceae, angiospermes)
ha representat un gran salt quantitatiu, ja que
presenta un assemblatge d’aproximadament
80 Gb (Li et al., 2020). Aquest projecte no ha
estat exempt de debat, atesa la gran discordan-
¢a que s’observa entre la mida del genoma as-
semblat i les dades de qué disposem obtingu-
des amb citometria de flux, les quals indiquen
que les espécies diploides del genere Paris,
si bé tenen genomes gegants, varien entre 30 i
55 Gb (Pellicer et al., 2014). Certament, la me-
todologia emprada per a estimar la grandaria
del genoma ha estat un punt conflictiu, per
I'impacte que té en els resultats obtinguts. La
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citometria de flux s’ha consolidat durant molts
anys com una tecnica altament efectiva i ro-
busta per a estimar la quantitat de DNA (Do-
lezel et al., 2007). Molts projectes de seqiien-
ciacid, pero, basen estrictament I'estimacio de
la mida del genoma en I'analisi de distribuci6
de k-mers o en la representacio de seqiiéncies
en assemblatges contigus (Sun et al., 2018;
Pucker, 2019), que poden produir resultats di-
ferents dels obtinguts amb citometria de flux
segons algunes caracteristiques inherents del
genoma (p. ex., poliploidia, nivell d’hetero-
zigosi, contingut de DNA repetitiu). D’altres
simplement usen valors previs publicats i que
potser no son representatius de I'individu ana-
litzat, atesa I'elevada taxa de poliploiditzacié
dels genomes vegetals. L'impacte que pot tenir
el metode de quantificacié sobre la mida esti-
mada del genoma ha estat estudiat en llinatges
d’organismes molt variats, com per exemple
en alguns fongs (Kooij i Pellicer, 2020), insec-
tes (Pflug et al., 2020) i en plantes (Al-Qurainy
et al., 2021), entre d’altres. Molts d’aquests es-
tudis han trobat diferéncies entre els valors
obtinguts depenent de la metodologia empra-
da, tot i que no sembla que hi haja un patré
comu clar que apunte la sobreestimacio i/o
infraestimaci6 de la mida del genoma dels me-
todes basats en 'analisi de seqiéncies. Per tot
aixo, un punt clau a la base de qualsevol pro-
jecte de seqiienciaci6 hauria d’incloure una
caracteritzaci6 citogenetica de I'individu que
s’haja d’estudiar que com a minim incloguera
un recompte de cromosomes i la quantificaci6
del contingut de DNA nuclear mitjangant ci-
tometria de flux.

Conclusions

El coneixement dels mecanismes responsa-
bles de mantenir la biodiversitat requereix,
entre d’altres, iniciatives que faciliten I'estu-
di en profunditat del genoma dels organismes
eucariotes, que permeten obtenir-ne una visié
critica i robusta sobre I'estructura i el funcio-
nament. En el cas de les plantes, a més, volem
posar de manifest la necessitat de continuar
generant dades fonamentals referents al con-
tingut de DNA nuclear i al nombre de cromo-
somes, que séon molt rellevants i, a més a més,
aporten informacio basica, pero essencial, a
I'hora d’assemblar un genoma; una necessi-
tat que es veu reforcada pel fet que aquests
camps estan lluny d’haver estat explorats en
profunditat per a molts dels grups taxonomics
(p. ex., només prop del 3% de les espécies
d’angiospermes tenen una mida del genoma
coneguda [Pellicer et al., 2018]). Aconseguir
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aquests reptes requereix estrateégies de recerca
coordinades a escala global com ’EBP i les
seues filials regionals, que han de facilitar I'ac-
cés a la tecnologia, a I'intercanvi d’informaci6
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