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Diagnostyka cytogenetyczna umożliwia identyfi-
kację i wczesną eliminację z hodowli zwierząt obar-
czonych dziedzicznymi wadami kariotypu, powodu-
jącymi zaburzenia rozwoju oraz znaczące obniżenie 
wskaźników płodności (od kilkudziesięciu do 100%) 
i produkcyjności stad hodowlanych, a w konsekwencji 
wymierne straty finansowe. Ze względu na potencjalną 
możliwość spontanicznego pojawiania się aberracji 
chromosomowych i szybkiego rozprzestrzeniania się 
tych wad genetycznych w populacji, zwłaszcza w wa-
runkach stosowania sztucznej inseminacji, konieczna 
jest systematyczna kontrola kariotypu zwierząt hodow-
lanych, a szczególnie materiału zarodowego gatunków 
o istotnym znaczeniu ekonomicznym. Monitoring cy-
togenetyczny osobników kwalifikowanych do rozrodu 
gwarantuje systematyczną identyfikację wszystkich 
nosicieli nieprawidłowości kariotypu, które powodując 
obniżenie płodności lub niepłodność, przesądzają o ni-
skiej przydatności rozpłodowej zwierząt hodowlanych 
obarczonych tymi wadami (8, 35, 37). System kontroli 
cytogenetycznej realizowany przy wykorzystaniu stale 
doskonalonych technik cytogenetycznych, wzbogaco-
nych elementami genetyki molekularnej, pozwala na 
bardzo precyzyjną i wiarygodną ocenę kariotypu oraz 

diagnozę nieprawidłowości chromosomowych, a także 
sformułowanie konkretnych zaleceń selekcyjnych.

Cytogenetyczne badania przesiewowe dają możli-
wość wybrakowania nosicieli aberracji chromosomo-
wych często charakteryzujących się normalnym eks-
terierem czy – w przypadku samców – prawidłowymi 
parametrami nasienia. Warto zaznaczyć, że ogólne 
koszty systemu kontroli prawidłowości kariotypu (przy 
jednostkowej cenie analizy ok. 120  zł) są znacznie 
niższe niż straty finansowe związane z  użytkowa-
niem w stacjach inseminacji rozpłodników – nosicieli 
aberracji.

W ostatnich latach dla warunków polskiej hodowli 
nie przeprowadzono kalkulacji dotyczących strat 
ekonomicznych powodowanych występowaniem 
w  stadach nosicieli wad kariotypu. Najbardziej ak-
tualne oszacowanie skutków obecności w  hodowli 
osobników z aberracjami chromosomowymi opraco-
wano w 2008 r. dla bydła hodowanego we Francji (9). 
W sytuacji, gdy populacje buhajów inseminacyjnych 
nie są objęte monitoringiem cytogenetycznym, to 
niewykryci nosiciele użytkowani w rozrodzie przeka-
zują aberrację na tysiące sztuk potomstwa. Przy takim 
tempie rozprzestrzeniania wad kariotypu, nawet przy 
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nieznacznym obniżeniu płodności spowodowanym 
rearanżacją, konsekwencje ekonomiczne mogą być 
bardzo istotne i znacznie poważniejsze niż globalne 
koszty programu przesiewowych badań prawidłowości 
kariotypu. W kalkulacji tej stwierdzono, że całkowite 
koszty badań cytogenetycznych wszystkich potomków 
uzyskanych po jednym buhaju ze stacji inseminacji 
wynoszą 40 tys. euro, podczas gdy cena przeprowa-
dzenia pojedynczej analizy jest niższa niż 100 euro. 
Zdaniem autora, taka dysproporcja kosztów powinna 
być poważnym argumentem dla związków hodowców 
w krajach UE, przemawiającym za koniecznością pro-
wadzenia badań przesiewowych, zwłaszcza w aspekcie 
płodności, która staje się jednym z głównych czynni-
ków limitujących wydajność ekonomiczną stad, co 
znalazło odzwierciedlenie w programach hodowlanych 
wielu ras bydła (9).

Dziedziczne strukturalne rearanżacje 
chromosomowe w populacji bydła

Identyfikacja i profilaktyka wad kariotypu umożli-
wiają poprawę użytkowości rozpłodowej w  stadach 
zarodowych zwierząt gospodarskich, poprzez selekcję 
opartą na diagnozowaniu młodych osobników, przed 
ich wykorzystaniem w rozrodzie i wczesnej eliminacji 
zwierząt dotkniętych aberracjami chromosomowy-
mi. Sugestie dotyczące nie dopuszczenia do rozrodu 
nosicieli wad genetycznych są zgodne z zaleceniami 
Ministerstwa Rolnictwa i  Rozwoju Wsi w  zakresie 
szczególnych warunków weterynaryjnych wymaga-
nych przy prowadzeniu produkcji, pozyskiwaniu, kon-
serwacji, obróbce, przechowywaniu, wprowadzaniu 
do obrotu lub wykorzystaniu materiału biologicznego 
(Rozporządzenie MRiRW z  dnia 11 marca 2003  r. 
Dz. U. 03. 61. 542).

Wieloletnie badania kilkutysięcznej populacji bydła 
wykazały, że najczęstszą mutacją chromosomową są 
fuzje centryczne zwane translokacjami Robertsonow-
skimi, które powstają w wyniku pęknięcia dwóch chro-
mosomów akrocentrycznych w okolicy centromeru, 
a następnie nieprawidłowej naprawy tego uszkodzenia, 
prowadzącej do utworzenia dużego, dwuramiennego 
chromosomu i  utraty małych okołocentromerowych 
fragmentów (5, 22, 29).

U bydła zdiagnozowano ponad 60 różnych trans-
lokacji Robertsonowskich, występujących z  różną 
częstością u wielu rasach, zarówno prymitywnych, jak 
i szlachetnych (głównie o użytkowości mięsnej), z czę-
stością aż 60% w populacjach bydła korsykańskiego 
i british white (22). Nosiciele translokacji Robertso-
nowskich mają prawidłowy fenotyp. W  większości 
badań u osobników obarczonych fuzjami centryczny-
mi odnotowano obniżenie płodności wyrażające się 
u buhajów niższym wskaźnikiem niepowtarzalności 
rui, natomiast u  krów wydłużonym okresem mię-
dzywycieleniowym (1, 2, 35, 37). Badania przebiegu 
mejozy u  nosicieli translokacji Robertsonowskich 

ujawniły w stadium pachytenu I podziału mejotyczne-
go tworzenie się triwalentu złożonego z chromosomu 
translokowanego oraz dwóch chromosomów z  par 
zaangażowanych w translokację. Triwalent zazwyczaj 
prawidłowo segreguje, czego efektem jest powstawa-
nie dwóch rodzajów gamet: z prawidłową liczbą chro-
mosomów (n = 30) oraz zawierających chromosom 
translokowany (n = 29) (28, 42, 44). Nieprawidłowa 
segregacja zachodzi rzadko i  dotyczy kilku procent 
komórek dzielących się mejotycznie, a jej efektem jest 
powstawanie aneuploidalnych gamet (około 2,76% 
niezbalansowanych plemników i  4,6% niezbalanso-
wanych oocytów), które po zapłodnieniu odpowiadają 
za powstawanie aneuploidalnych zarodków zamiera-
jących we wczesnym okresie rozwoju embrionalnego, 
co prowadzi do niewielkiego obniżenia płodności na 
poziomie około 5-10% (15, 22).

Najczęściej diagnozowaną w populacji bydła fuzją 
centryczną jest translokacja Robertsonowska 1;29. 
Pierwsze jej przypadki zarejestrowano w populacji 
szwedzkiego bydła czerwono-białego, a kolejne trans- 
lokacje 1;29 diagnozowano u  bydła ras włoskich: 
chianina i piemontese oraz francuskich: blonde d’Aqui- 
taine, charolaise, limousine (22). W Polsce fuzję cen-
tryczną 1;29 diagnozowano w populacji bydła rasy 
charolaise, u potomstwa trzech buhajów rasy blonde 
d’Aquitaine, a także u osobników ras: nizinnej czarno-
-białej, nizinnej czerwono-białej i polskiej czerwonej 
(9, 37). Oprócz fuzji 1;29 w polskiej populacji bydła 
zidentyfikowano dwie inne translokacje Robertsonow-
skie. W  pierwszą, zdiagnozowaną u pięcioraczków 
rasy czerwono-białej, zaangażowane były chromoso-
my z par 13 i 24, natomiast drugą – dicentryczną, do-
tyczącą chromosomów z pary 5 i 22, opisano u buhajka 
rasy czerwono-białej (9, 22).

Inną kategorię aberracji strukturalnych stanowią, 
rzadziej identyfikowane u  bydła, translokacje wza-
jemne, będące również powodem obniżenia płodności 
rzędu kilku do kilkudziesięciu procent, związanego 
z  zaburzeniami gametogenezy i  produkcją aneuplo-
idalnych komórek rozrodczych (40, 42). Translokacje 
wzajemne powstają w wyniku pęknięcia dwóch lub 
więcej różnych chromosomów i wzajemnej wymiany 
fragmentów chromosomowych, na skutek nieprawidło-
wej naprawy tych pęknięć. Mutacje te nie powodują 
zmiany liczby chromosomów, lecz zmieniają ich mor-
fologię, są dziedziczne, a część przypadków powstaje 
de novo (6, 7, 34). Dotychczas opisano około dwudzie-
stu tego typu rearanżacji u  fenotypowo normalnych 
osobników, z  których dwie: t(2;4)(q45;q34) oraz 
t(Y;21)(p11;q11), zdiagnozowano w Polsce u buhajów 
inseminacyjnych ras ayrshire i hf (40, 43). Częstość 
występowania translokacji wzajemnych u tego gatunku 
oszacowano na poziomie 0,03% (23).

Odmiennym typem strukturalnej rearanżacji karioty-
pu są występujące z dość niską częstością (kilkanaście 
opisanych dotąd aberracji) inwersje peri- i paracen-
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tryczne, zachodzące w obrębie jednego chromosomu 
i  polegające na odwróceniu o  180° fragmentu po-
wstałego w wyniku dwóch pęknięć chromatyd. Jeśli 
odwrócony fragment obejmuje centromer, jak ma to 
miejsce w przypadku inwersji pericentrycznej, zwykle 
dochodzi do zmiany morfologii chromosomu, nato-
miast inwersja paracentryczna nie powoduje takich 
modyfikacji. O  efektach inwersji decyduje głównie 
wielkość inwertowanego odcinka oraz jego położenie 
względem centromeru w  chromosomie. W  trakcie 
podziałów mejotycznych może dojść do niezrówno-
ważenia informacji genetycznej i  niesymetrycznej 
segregacji, wyrażającej się nieznacznym obniżeniem 
płodności (na poziomie kilku procent) lub incydental-
nie bezpłodnością (41, 42).

Wśród nielicznych przypadków inwersji u bydła na 
uwagę zasługują dwie inwersje pericentryczne autoso-
mu 14. pary i heterosomu X, zdiagnozowane u feno-
typowo normalnych krów o obniżonej płodności (22) 
oraz przypadek inwersji pericentrycznej chromosomy 
Y u bezpłodnego buhajka rasy podolskiej, z wyraźnymi 
cechami fenotypu samiczego, atrofią penisa i brakiem 
jąder (12).

Chromosomowe aberracje liczbowe – aneuploidie
Wśród aberracji dotyczących liczby chromosomów 

istotną pozycję zajmują aneuploidie polegające na 
braku lub pojawieniu się dodatkowego chromosomu 
w  kariotypie nosiciela (trisomia lub monosomia). 
Anomalie te powstają na skutek zaburzeń przebiegu 
mejozy typu non disjunctio u jednego z rodziców, po-
wodując tworzenie gamet z nadliczbowymi chromoso-
mami lub z ich brakiem (44). Nosicielstwo aneuploidii 
autosomalnych wiąże się zwykle z wyraźnym niedo-
rozwojem oraz występowaniem licznych, widocznych 
wad anatomicznych, co jest bezpośrednim powodem 
eliminacji takich zwierząt z dalszej hodowli. Z kolei 
aneuploidie chromosomów płci są z reguły przyczyną 
wad rozwojowych układu rozrodczego i bezpłodności 
(1, 2).

Dotychczas stwierdzono kilkadziesiąt przypadków 
nosicieli syndromu XXY, których kariotyp wyrażony 
był trisomią prostą, chimeryzmem lub mozaiką, zawsze 
jednak z udziałem linii XXY. Spośród kilku przypad-
ków zdiagnozowanych w Polsce, u trzech buhajków 
z zespołem XXY aberracja wystąpiła w postaci prostej, 
natomiast u czwartego przybrała formę chimeryzmu 
60,XX/61,XXY (20, 36). U buhajów z trisomią XXY 
(w różnych formach jej występowania) stwierdzano 
hipoplazję jąder, różny stopień degeneracji kanalików 
plemnikotwórczych, azoospermię lub oligosmermię, 
w  większości przypadków brak spermatogenezy, 
obniżone libido, czasem słabszy rozwój somatyczny 
i nieznaczną feminizację ciała. Tylko w opisie jednego 
przypadku buhaja o kariotypie 60,XY/61,XXY/59,XO 
zarejestrowano prawidłowy przebieg spermatogenezy 
(44).

Kolejną trisomię, dotyczącą także heterosomów, 
zidentyfikowano u  buhajka rasy HF o  kariotypie 
w formie mozaiki 60,XY/61,XYY, a konsekwencje tej 
anomalii wyrażały się hipoplazją jąder oraz dysfunkcją 
ich aktywności endokrynologicznej (21).

Należy podkreślić, że aberracje dotyczące liczby 
chromosomów mają niewielkie konsekwencje ekono-
miczne, gdyż w bardzo znacznym stopniu ograniczają 
płodność lub powodują bezpłodność nosicieli, co za-
pobiega rozprzestrzenianiu się tych mutacji w stadach 
hodowlanych.

Nieprawidłowość kariotypu 60,XX/60,XY  
– chimeryzm leukocytarny

Inną kategorię wad kariotypu, najczęściej spotykaną 
u  bydła, stanowi chimeryzm leukocytarny XX/XY. 
Polega on na występowaniu we krwi jednego osob-
nika dwóch populacji komórek o kariotypie męskim 
i  żeńskim. Pojawia się u  bliźniąt różnopłciowych 
i jest wynikiem tworzenia się wspólnego krwiobiegu 
poprzez anastomozy, czyli połączenia naczyniowe mię-
dzy błonami płodowymi współbliźniaków. Zjawisko 
ciąż mnogich u bydła dotyczy niespełna 2% urodzeń, 
natomiast anastomozy rozwijają się u  około 98% 
bliźniąt (10, 31).

Na podstawie wieloletnich badań prowadzonych 
u  bydła przyjmuje się, że 82-95% jałówek pocho-
dzących z  ciąży bliźniaczych różnopłciowych to 
nosicielki chimeryzmu leukocytarnego i związanego 
z  nim frymartynizmu. Jałowość samic o  kariotypie 
60,XX/60,XY spowodowana jest rozległymi zmiana-
mi patologicznymi układu rozrodczego. Zewnętrzne 
narządy płciowe w  większości przypadków są ty-
powo samicze, natomiast obserwowane zmiany to: 
powiększona łechtaczka, mała, często ślepo zakoń-
czona pochwa, hypo-, a  nawet aplastyczna macica. 
Hypoplastyczne, czasem zmaskulinizowane gonady 
zawierają struktury jajnikowo-jądrowe, a w nielicz-
nych przypadkach struktury przypominające nowo-
twór rozwijający się w jednowarstwowym nabłonku 
(18, 25, 33). Należy dodać, że u jałówek o kariotypie 
60,XX/60,XY wielkość procentowego udziału linii 
komórkowej XY, zapożyczonej od męskiego współ-
bliźniaka, nie determinuje stopnia maskulinizacji 
narządów rozrodczych frymartynki (13, 24, 26). Na 
uwagę zasługuje także fakt, że niejednokrotnie w ba-
daniach cytogenetycznych diagnozuje się również 
przypadki wystąpienia chimeryzmu komórkowego 
u jałówek rejestrowanych w dokumentacji hodowlanej 
jako pochodzące z pojedynczych urodzeń, w sytuacji 
gdy dochodzi do obumarcia męskiego współbliźniaka 
we wczesnym okresie płodowym (10, 38).

Z kolei wpływ obecności osobników żeńskich 
w okresie rozwoju zarodkowego na późniejszą przy-
datność rozpłodową samców pochodzących z bliźniąt 
lub wieloraczków różnej płci jest przedmiotem wielu 
dyskusji i  analiz (14, 16). Liczne badania bliźniąt 
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bydlęcych wykazały, że na ogół buhaje z  chimery-
zmem leukocytarnym 60,XX/60,XY charakteryzują 
się parametrami płodności, jakości nasienia i  jego 
przydatności do mrożenia, nie odbiegającymi od ogól-
nie przyjętych norm i w związku z tym takie buhajki 
można warunkowo dopuścić do rozrodu. Z  drugiej 
strony, szereg innych doniesień sugeruje obniżenie 
wskaźników płodności takich buhajów, z uwzględnie-
niem wskaźnika niepowtarzalności rui i parametrów 
nasienia (15). Ocena jakości nasienia, prowadzona 
w oparciu o badania ejakulatów uzyskanych od bu-
hajów o  kariotypie 60,XX/60,XY, ujawniła istotne 
lub wysoko istotne obniżenie objętości ejakulatu, ru-
chliwości i koncentracji plemników, wyższy procent 
plemników uszkodzonych (wady morfologiczne głów-
ne i podrzędne) oraz większą częstość występowania 
zmian degeneracyjnych w strukturze jąder, niekiedy 
azoospermię i słabe libido (30).

Ocena prawidłowości kariotypu bydła
Przesiewowe badania cytogenetyczne populacji 

bydła, prowadzone od kilkudziesięciu lat w  wielu 
krajach europejskich, początkowo obejmowały liczne 
rasy mleczne i mięsne, koncentrując się głównie na 
identyfikacji wad kariotypu, a szczególnie szeroko roz-
przestrzenionej translokacji 1;29 i eliminacji z hodowli 
ich nosicieli. Obecnie systematyczne analizy kariotypu 
(obligatoryjne w przypadku eksportu materiału zarodo-
wego) dotyczą w większości ras, które nie są jeszcze 
wolne od tej aberracji, czyli bydła mięsnego i wielu 
ras lokalnych. W badaniach uwzględnia się wszystkie 
młode buhaje inseminacyjne przed ich zakwalifikowa-
niem do rozrodu (90-93%) (z pominięciem buhajów 
uczestniczących w kryciu naturalnym) i tylko nieliczne 
osobniki żeńskie spokrewnione z nosicielami tej wady 
(7-10%) (9).

Niewiele jest aktualnych danych charakteryzujących 
poszczególne rasy bydła pod względem częstości 
występowania nieprawidłowości kariotypu, przy 
czym podkreślić należy, że są to zazwyczaj wyniki 
monitoringu niewielkich, często niereprezentatyw-
nych populacji (23). Najwięcej informacji dostarczył 
raport z  realizacji funkcjonujących w  Europie pro-
gramów kontroli prawidłowości kariotypu, w którym 
określono częstość występowania translokacji 1;29 
u ras: blonde d’Aquitaine (7,9%), limousin (12,3%) 
i charolaise (1,2%), z tendencją spadkową w okresie 
kilkunastu ostatnich lat (z 18% do 8% w przypadku 
blonde d’Aquitaine). Warto dodać, że całkowita eli-
minacja tej wady kariotypu była niemożliwa, gdyż 
buhaje kryjące naturalnie nie były objęte obligatoryjną 
kontrolą kariotypu (około 50% kojarzeń jest efektem 
krycia naturalnego), a  żeński materiał zarodowy 
w ogóle nie podlegał ocenie cytogenetycznej. Z kolei, 
częstość translokacji 1;29 w  badanych populacjach 
bydła hodowanego w Europie Środkowej kształtowała 

się średnio na poziomie 7,5%, w tym u rasy chianina 
– 1,4%, marchigiana – 11,7%, romagnola – 13,0%, 
maremmana – 18,8%, podolskiej – 11,7%, a w rasach: 
fryzyjskiej, bruna, grey alpine, mucca pisana i ottonese 
w  zakresie 0,7%-3,5%. W  efekcie monitoringu za-
chodnioeuropejskich populacji kolejnych 39 ras bydła 
mięsnego i mlecznego wykazano, że średnia częstość 
występowania translokacji 1;29 wynosi 5,01%, przy 
najwyższej frekwencji u lokalnych ras retina (16,1%), 
rubia gallega (21,9%) i cachena (57,1%). Stwierdzono 
także, że translokacja ta nie występuje już u bydła 
holsztyńsko-fryzyjskiego, co dowodzi skuteczności 
funkcjonowania programu kontroli prawidłowości 
kariotypu. Wysoką frekwencję tej aberracji zareje-
strowano również u komercyjnych portugalskich ras 
bydła (alentejana, maronesa, mirandesa), z częstością 
sięgającą aż 70% u rasy barrosa. W populacjach bydła 
pochodzących z Europy Wschodniej translokacja 1;29 
występuje przeciętnie z częstością 0,65%, w tym u ras: 
romanian spotted – 0,8%, romanian black spotted – 
0,7%, brown – 0,4%, simmental – 3,0%, charolaise 
– od 0,4 do 4,1%, hungarian grey – 4,8% i aż 13,3% 
u blonde d’Aquitaine (9, 35, 37).

Podane wyżej częstości translokacji 1;29 wynikają 
z oceny prawidłowości kariotypu na podstawie analizy 
chromosomów barwionych konwencjonalne, która 
nie daje możliwości identyfikacji aberracji struktu-
ralnych wyrażających się niewielkimi zmianami 
morfologicznymi chromosomów. Szacuje się jednak, 
że częstość pojawiających się de novo translokacji 
Robertsonowskich (z wyjątkiem szeroko rozprze-
strzenionej i  utrwalonej w  niektórych populacjach 
translokacji 1;29) i translokacji wzajemnych (znacząco 
redukujących płodność, a rejestrowanych dotąd bardzo 
rzadko) może wynosić aż 0,14%, ale ich identyfikacja 
wymaga bardziej precyzyjnej diagnostyki z wykorzy-
staniem technik barwienia różnicowego chromosomów 
(23, 45).

Wyniki badań cytogenetycznych bydła kwalifikowa-
nego do rozrodu przedstawiane są w formie ekspertyz 
prawidłowości kariotypu, uwzględniających ustaloną 
formułę kariotypową, obraz analizowanych chromo-
somów metafazowych, a w przypadku nosicieli wad 
kariotypu także precyzyjne wskazania i  zalecenia 
selekcyjne dotyczące przydatności do rozrodu (39). 
Obecnie coraz szersze zastosowanie w diagnostyce 
cytogenetycznej znajdują badania molekularne tech-
niką hybrydyzacji in situ (FISH) (17, 19, 32). Metoda 
ta może być wykorzystana zarówno w analizach chro-
mosomowych mutacji strukturalnych i  liczbowych 
oraz lokalizacji genów, jak i identyfikacji chromoso-
mów w komórkach somatycznych i rozrodczych oraz 
w  obserwacjach przebiegu mejozy w  mikroskopie 
fluorescencyjnym (3, 4, 11, 27).

Wprowadzenie nowoczesnych technik cytomole-
kularnych do badań prawidłowości kariotypu umoż-
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liwiło zwiększenie dotychczasowych możliwości 
diagnostycznych w zakresie określenia skutków nosi- 
cielstwa wad chromosomowych. Liczba diagnozo-
wanych aberracji chromosomowych u  zwierząt ho-
dowlanych potwierdza efektywność systemu kontroli 
prawidłowości kariotypu samców inseminacyjnych, 
uzasadniając potrzebę kontynuacji i  intensyfikacji 
cytogenetycznych badań przesiewowych buhajów, ze 
szczególnym uwzględnieniem młodych zwierząt przed 
ich użytkowaniem w rozrodzie.
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