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Kazdy gatunek zwierzecia charakteryzuje sie
stalym zestawem chromosomoéw zaréwno pod
wzgledem ich liczby (2n), jak i wielko$ci oraz
morfologii. Jezeli taki zestaw chromosoméw be-
dacych w stadium metafazy mitotycznej usze-
reguje sie w pary chromosoméw homologicz-
nych, to uzyskuje sie wowczas kariotyp. Dla
podstawowych gatunkéw zwierzgt domowych
ustaleno w 1976 roku na Konferencji Standa-
ryzacyjnej w Reading (Wielka Brytaniai) mie-
dzynarodowe wzorce kariotypow (4), ale prace
nad doskonaleniem tych standardow trwajag do
dzi§ (24, 36).

Pomimo tego, ze gatunek posiada staty i cha-
rakterystyczny kariotyp, to niejednokrotnie
prowadzgc badania cytegenetyczne znajduje sie
zwierzeta o zmienionym kariotypie. Zmiany ta-
kie moga by¢ wynikiem polimorfizmu chromo-
somowego, albo aberracji chromosomowych. Z
punktu widzenia przydatno$ci hodowalnej zwie-
rzgt szczegodlnie wazne sg przypadki nieprawi-
dlowosci chromosomowych, ktére prawie zaw-
sze wplywajg negatywnie na fenotyp lub plod-
nosé nosicieli, a ponadto czesto sa odziedzi-
czalne (strukturalne aberracje chromosomowe).
Wsrod nieprawidlowosci chromosemowych wy-

roznia sie anomalie typu liczbowego — np.
aneuploidie — takie jak trisomie i monosomie
oraz strukturalnego — np. delecje, duplikacije,

Ryc., 1. Kariotyp prawidiowy knura, 38XY. Barwienie
konwencjonalne Giemsa
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fuzje centryczne, tandem-fuzje, inwersje i trans-
lokacje wzajemne.

Liczne badania cytogenetyczne przeprowa-
dzone na $winiach pokazaly, ze szczegélnie cze-
sto wystepujacymi aberracjami chromosomo-
wymi u tego gatunku sg translokacje wzajem-
ne, a rzadziej fuzje centryczne — translokacje
Robertsona.

Kariotyp prawidtowy

Diploidalna liczba chromosomoéw u $wini do-
mowej wynosi 38. Przykladowo kariotyp knu-
ra, ulozony zgodnie z miedzynarodowym wzor-
cem, przedstawiony jest na ryc. 1. W grupie
chromosoméw autosomalnych wystepuje: 6 par
chromosoméw metacentrycznych — pary nr 5
oraz 8—12, 6 par chromosomdéw submetacen-
trycznych — pary nr 1—4 oraz 6 i 7, 6 par
chromesomoéw akrocentrycznych — pary nr
13—18. Chromosom X jest metacentryczny o
dtugoscei zblizonej do pary nr 9, a chromosom Y
jest najmniejszym metacentrykiem w calym
kariotypie. W parze chromosomowej nr 10 wi-
doczne sg przewezenia wtoérne, w ktérych zlo-
kalizowany jest obszar jaderkotwodrczy — NOR.
Taki sam obszar, ale znacznie mniejszy wyste-
puje w regionie przycentromerowym na ramio-
nach krétkich chromosoméw pary nr 8. Pra-

Ryc. 2. Kariotyp prawidiowy knura, 38 XY. Prazki G
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widlowe ulozenie kariotypu w oparciu o kon-
wencjonalne (nieréznicujgce) bharwienie chro-
mosoméw jest praktycznie niemozliwe. Przy
takim sposobie barwienia mozliwa jest identy-
fikacja par chromosomowych wyrézniajacych
sie wielkoscig lub morfologiy — pary o nume-
rach: 1, 6, 7, 10, 13, 16 i Y. Zeby ulozenie ka-
riotypu bylo pozbawione niescistosei konieczne
jest wybarwienie chromosomow metodami prai-
kowymi. Do tego celu najbardziej przydatne sa
metody prazkowe: G (GTG), Q (RFQ), R (RBA).
Stosowanie technik prazkowych jest konieczne
przy identyfikacji aberracji chromosomowych.
Przykiadowy kariotyp knura ulozony po zasto-
sowaniu barwienia metoda prazkéw G jest po-
kazany na ryc. 2.

Translokacje wzajemne

Translokacja wzajemna jest aberracja pole-
gajacg na wymianie fragmentow chromoso-
moéw pomiedzy chromosomami pochodzgeymi
2 dwoch réznych par. Schemat takiej aberracji
przedstawiony jest na ryc. 3. Po raz pierwszy
translokacja wzajemna u $win zostala opisana
przez Henricsona i Backstroma w 1964 roku
(17). Nastepnie w latach 70-tych opisano kilka
innych aberracji tego typu. Natomiast lata 80-te
przyniosly wykrycie wielu nowych translokacji
wzajemnych, W tab. 1 przedstawiony jest wy-
kaz wiekszodei zidentyiikowanych do chwili
obecnej translokacji wzajemnych. Wiérod auto-
réw, ktérzy znalezli najwickszg liczbe fakich
aberracji zdecydowanie przewodzi Gustavsson
ze Szwecji. Wykrycie kilkunastu réznych trans-
lokacji wzajemnych przez tego autora nie
$wiadezy o tym, ze w Szwecji wystepuja aher-
racje chromosomowe u win czesciej, anizeli w
innych krajach. Wynik ten byl uzyskany dzie-
ki sposobowi doboru zwierzat do badan cytoge-
netycznych, polegajgcego na analizie kariotypu
knuréw, o ktérych wiadomo bylo z zapiséw ho-
dowlanych, ze uzyskuje sie po nich mioty o
zmniejszone]j liczebno$el prosiat — srednio oko-
lo 5 do 7 prosiat w miocie przy Sredniej dla
stada okolo 11 prosiat w miocie. W jednym ze
swoich referatow wygloszonych w 1984 roku
podezas I Sympozjum Cytogenetyki Zwierzat
Gospodarskich w Balicach k. Krakowa Gustavs-
son przytoczyl zestawienie pokazujace, ze wérod
91 tak dobranych do badania knurow az 11 by-

lo nosicielami translokacji wzajemnych. Podob-

ny system badan zastosowal we Francji Pope-
scu (33) i zaowocowalo to wykryciem szeSciu
roznych translokacji wzajemnych.

7 przedstawionego w tab. 1 zestawienia wy-
nika, ze obnizenie plodnoéci nosicieli transloka-
cji wzajemnych miesci si¢ w szerokim zakresie
od 25 do 100%. jednakze najczesciej wartosc ta
oscylowala wokol 50%. Nasuwa sig pytanie, co
jest bezposrednig przyczyng obnizenia plodno-
sci takich zwierzat? Odpowiedz kryje sie w
analizie przebiegu podzialu mejotycznego. U
osobnikéw z kariotypem prawidlowym w trak-

cie pachytenu profazy 1 tworza sig biwalenty,
ktore pozniej prawidiowo rozchodzg sie do prze-
ciwleglych biegundw komorki w anafazie I. Je-
zoli jednak w kariotypie wystepuja nieprawi-
dlowogci chromosomowe, to wowezas powstaja
inne konfiguracje koniugacyjne, anizeli biwa-
lent. W przypadku nosicielstwa translokacji
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Ryc. 3. Translokacja wzajemna

Objagnienia: a — schemat powstawania, b — typy segre-
gacii chromosomow w mejozie i koncowe uklady w game-

tach (,2b" — ornacea gamelg zhalansowang genetycznie, a
,nzb" gamete niezbalansowang genpiyeoznie),

A — segregacja clhiromosomow o homologicznych centro-
merach,

B — segregacaja chromosomow o heterologicznych centro-
mrerach,

i — segregacja cliromosomow o heterologicznych centro-

merach w sytuacii, jezeli crossing-over zaszlo w obszarze
miiedzy centromerem, a punktem peknlecia 4 wymiary od-
cinkdw chromosomaw,
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Ryc. 4. Translokacja Robhertsona
Objaénienia: a '— schemat powstawania, b — typy segre-

gacji chromosomoéw i koficowe uklady w gametach (oznacze-
nia ,.zb” 1 ,nzb” jak na ryc. 3).
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Tab. 1. Translokacje wzajemne u §win
Kraj Liczba Typ translokac) Rasy Sredric obri- Zrodfo
opisanych (bczba | zenie liczeb-
translokoc) ; preypadkaw)roscs miotw (%)
Szwecja 43 Mp*150-), (43g- A4g+) sk -2 56, 50, 104,12,
k- (Y-, Hg" ; qpqﬂﬂq-)). y -8 47' 50" 4344 15,
(4p-, 89+), (1p* 444~), -3 ?2' 3L 464748
(4q_‘47q+)r (5q_r8q‘+ } ' l‘ol 331
(4g*. 7a-), (7p*,139-), 50, 35
(159%,16q-), (2p+*, 4gq-), Lo 43
(Xq*',43G~) 400
Frarcja 6 (hg+,44q-) ,(3p*, Tg-) wg_-:?{‘ 49 , 45 32,33 34,
(5p= 4up*) Mq- 15q*), fr-2 28,25 25
(4q- ,15p+)  (16gq*.17g~), P 44 , 34
Finlardia 3 Lg+ ,13Gg-) , (Ta~, 12q* ik -2 40 40, 22,28 29
((,3“5)@) (79~ 12q*) , fty_4 30. 28,
Jugosiawia 4 (4p-, 6q+) wb 26 25
Belgia 4 (6p+, 415q~) bk 400 2
W.Brylania 4 (6pt.44qg-) wb 100 27
REN 4 (1p- , 46p+*) rk 2 5
NRD 1 (19t 14q-) 2 e 7
Wiochy 1 (419~ , 14qg+) wb 34 39

Objaénienia: sk — szwedzka Krajowa, wb — wielka biala, y — yorkshire, h — hampshire, fk — francuska krajJowa, p
— pietrain, fik — finska krajowa, bk — belgijska krajowa, nk — niemiecka krajowa.

wzajemnej powstaje w pachytenie tetrawalent.
Segregacja chromosoméw w anafazie I prowa-
dzi do powstania komodrek o niezbalansowanej
liczbie chromosoméw. Segregacje takie, jak
1 wszystkie mozliwe uktady chromosoméw w
gametach, sg przedstawione schematycznie na
ryc. 3. Wynika z tego schematu, ze powstaé
moze dziesie¢ roéznych typéw gamet. Nalezy
jednak zaznaczy¢, ze najbardziej prawdopodob-
ny jest typ segregacji, w ktérym nastepuje roz-
chodzenie sie homologicznych centromeréw (typ
A). Ze znacznie mniejszg czestodcig zachodzié
bedzie segregacja typu B i zwigzanego z nim
cypu By, kiedy to rozchodzg sie w anafazie I
centromery heterologiczne. W wypadku segre-
gacji typu A, niezaleinie od miejsca zajscia
crossing-over, pojawiajg sie cztery zaznaczone
typy gamet. Natomiast przy segregacji typu By,
czyli w sytuacji, kiedy crossing-over wystepuje
w obszarze pomiedzy certromerem i punktem
pekniecia i wymiany fragmentéw chromosomu,
pojawiajg sie dodatkowe rodzaje gamet gene-
tycznie niezbalansowanych. Z rozwazan teore-
tycznych przeprowadzonych przez Forda (3)
wynika, ze u nosicieli zréwnowazonych trans-
lokacji wzajemnych, powstaje co najmniej 50%
gamet o niezbalansowanej liczbie chromoso-
moéw, czego dalszg konsekwencjg jest obnizenie
plodnosci.

W rozwazaniach tych pominieto jeszcze jed-
ng mozliwos¢ pojawiajgca sie w przypadku
crossing-over, w ktéoryms$ z ,ramion” tetrawa-
lentu (ryc. 3). Wéwcezas w metafazie I moze
uformowac sie tetrawalent lancuchowy zamiast
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pierécieniowego. Natomiast przy braku crossing-
-over w dwoch ,,ramionach” w metafazie I po-
wstaé mogg konfiguracje typu: triwalent plus
uniwalent lub dwa biwalenty. Konsekwencja
tego moze by¢ zastgpienie segregacji typu 2:2
przez segregacje 3:1 lub nawet 4:0, ktoére
zawsze prowadzg do powstania gamet niezba-
lansowanych.

Przebieg mejozy u nosicieli translokacji wza-
jemnych byt przedmiotem badan zaréwno przy
wykorzystaniu mikroskopu $wietlnego, jak
i elektronowego. King (19) analizowal gameto-
geneze zenskg i meska u nosicieli translokacji
wzajemnej (13q—, 14q-+). Autor ten znalazt w
stadium diakinezy profazy I tetrawalenty o kon-
figuracji pierscieniowej lub lancucowej. Intere-
sujagce byly obserwacje pochodzgce z metafa-
zy II, ktére ujawnily chromosomy o nieréw-
nych chromatydach bedgce efektem crossing-
-over, ktére zaszlo w obszarze miedzy centro-
merem a punktem pekniecia i wymiany frag-
mentow chromosomu. Prowadzito to do powsta-
wania gamet niezbalansowanych zgodnie z ty-
pem segregacji B; (ryc. 3). Kontynuacjg tych
badan byla analiza cytogenetyczna zarodkéw
w stadiach przed- i poimplantacyjnych (21).
Autorzy zidentyfikowali w zarodkach przedim-
plantacyjnych, zaleznie od zastosowanego typu
kojarzenia zwierzat, od 27 do 46% kariotypow
niezbalansowanych. Natomiast wsréd zarodkow
poimplantacyjnych kariotypéw takich nie zna-
leziono. Swiadczylo to o wczesnej zamieralno-
$ci zarodkéw z niezbalansowanym kariotypem.

Innym spojrzeniem na przebieg mejozy u no-
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Nr 8
Tab. 2. Udzial chromosoméw w 28 opisanych translokacjach wzajemnych u Swin
Humer 4% 2 3 4 5 & 7T"8 9 40 11 12 13 44* 45* 16 47 418 X Y
claremosomzly

SR,
e (wg 24) _

mkmji 920523524034q77§___g_r)_10

4 710 43 8 9 8 42 14 16 47 2 5

6 15 48 19 M 20

Obja$nienie; * — chromosomy najczesciej uczestniczgce w translokacjach.

sicieli translokacji wzajemnych sg badania ko-
niugacji chromosomow W stadium pachytenu
profazy I, kiedy to tworzg sie kompleksy sy-
naptemalne. Obserwacje takie przeprowadzono
podczas analizowania szeSciu roznych translo-
kacji wzajemnych (14, 15, 16, 38). Wsrod nich
byla takze translokacja pomiedzy chromoso-
mem X i autosomem pary 13 (19). Nosiciel te]
translokacji byly calkowicie nieplodny, ze
wzgledu na blokade spermatogenezy W stadium
profazy I mejozy, co bylo spowodowane udzia-
tem chromosomu X w tej translokacji. Warod
pozostatych pieciu translokacji wzajemnych w
jednym przypadku — translokacja (2p+, 4q9—)
__ stwierdzono wysoks czestos¢ niespecyficz-
nych asocjacji pomiedzy tetrawalentem i bi-
walentem X-Y (14). Zjawiska takie moga od-
powiadaé za jeszcze znaczniejsze obnizenie
ptodnosci, bedace] wynikiem aktywacji chro-
mosomu X przez takie asocjacje (23). Altywa-
cja taka moze wywotywaé blokowanie sperma-
togenezy. Pozostaje nie wyjaénionym, dlaczego
takie asocjacje pojawily sie akurat w przypad-
ku tej translokacji.

Liczne translokacje wzajemne u $win, ktore
juz opisano, umozliwiajg dokonanie poréwna-
nia jak czesto chromosomy 7z réznych par
uczestnicza w aberracjach. W tab. 2 zestawio-
no informacje o 28 translokacjach, ktore sg wy-
szczegblnione w tab. 1. Z poréwnania tego wy-
nika, ze najczeéciej braly w nich udzial chro-
mosomy z par: 1, 15, 14, 7 i 4. Rozkiad ten mo-
7e byé w znacznej mierze tlumaczony zalezno-
$cia pomiedzy wielkoscig chromosomu a czesto-
$cig uczestniczenia w translokacjach. Nie znaj-
duje jednak zastosowania ta zasada w odniesie-
niu do wszystkich par chromosomowych, na
przyklad stosunkowo rzadkie uczestniczenie w
translokacjach duzych chromosomow z par: 2,
3 i 6 lub stosunkowo czeste chromosoméw ma-
Iych z par: 11 i 16.

Badania prowadzone przez Friesa i Stranzin-
gera (6) nad indukcjg aberracji chromosomo-
wych promieniami Roentgena w plemnikach
knuréw wykazaly, ze znamiennie czesto uczest-
niczyly w aberracjach (translokacje i inwersje)
chromosomy z par 1 i 15, co byloby zgodne z
wnioskami’ pltyngcymi z tab. 2. W badaniach
tych autorzy ci zwrécili uwage takze na fakt,
ze w chromosomie moga wystepowac miejsca
szczegblnie podatne na pekniecia. Obserwowali
oni, ze chromosom 2 uczestniczac w czterech

aberracjach w trzech przypadkach pekal w tym
samym miejscu. Mozna przypuszezat, ze CZg-
stosé z jaka poszczegolne chromosomy uczest-
niczg w aberracjach chromosomowych nie zaw-
sze odzwierciedla losowy charakter tych zja-
wisk.

Dodatkowym rezultatem wystepowania aber-
racji strukturalnych, typu franslokacja wza-
jemna lub inwersja, moze byé tzw. efekt pozy-
cji genu. W wyniku przemieszezenia fragmen-
tu chromosomu zmienia sie W chromosomach
translokowanych sgsiedztwo genow w poblizu
punktu pekniecia i wymiany odcinkéw. Zmiana
sasiedztwa genu moze spowodowaé¢ zaburzenia
w jego ekspresji. Moze mieé to szezegdlne zna-
czenie w sytuacii, kiedy po takie] wymianie gen
dostal sie pod dzialanie innych sekwencji po-
przedzajacych gen. Sekwencje takie — promo-
tor i wzmacniacz genu s odpowiedzialne za
ekspresje genu.

Fuzje centryczne — translokacje
Robertsona

Fuzja centryczna jest aberracja polegajaca
na polaczeniu sie w centromerze dwoch chro-
mosomow akrocentrycznych pochodzacych z roz-
nych par (ryc. 4). Translokacje rohertsonowskie
podobnie jak wecze$niej omawiane translokacje
wzajemne sa anomaliami dziedziczacymi sie.

Badania cytogenetyezne §win prowadzone w
réznyeh krajach ujawnily niewiele przypad-
kéw fuzji centrycznych — do chwili ohecnej
znane sg eztery takie przypadki, w ktéryeh fu-
zja dotyczyla zawsze chromosomow Zz par 13
117 (1,7, 30, 31). Szczegdlnie interesujace byly
badania przeprowadzone w NRD przez Golisch
i wsp. (7) oraz Schwerina i wsp. (37). Autorzy
ci wykonujge badania kariotypu knurow prze-
znaczonych do sztucznej  inseminacji znalezli
nosicieli fuzji centrycznej 13/17. Przeprowa-
dzona analiza uzytkowosci rozplodowej i tucz-
nej nosicieli tej aberracji pokazala, ze zwierze-
ta takie charakteryzuja sie nieznacznie obnizo-
na uzytkowoscia rozplodowa — okolo 5%, wy-
razona przez liczebnodé miotu uzyskiwana po
takich rozplodnikach. Natomiast dzienne prey-
rosty masy ciala prosiat bedacych pntomkafni
nosicieli fuzji byty obnizone o okolo 9%.

Fuzje centrvezna tego samego typu zidenty-
fikowali w USA McFeely i wsp. (30) u lochy
o obnizonej plennosci. Locha ta w siedmiu ko-
lejnych wyproszeniach dala $rednio 8,6 prosie-
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cia w miocie. Niestety, autorzy nie podali, jaka
byla Srednia wartosé tej cechy w stadzie.

Obnizenie plodnosci nosicieli fuzji centrycz-
nej wynika takze z zaburzen w prawidlowej
segregacji chromosoméw w anafazie I. W pa-
chytenie profazy I powstaje triwalent, ktorego
segregacja w anafazie I w niewielkiej liczbie
kemérek moze byé nieprawidlowa, czego efek-
tem sg gamety o niezbalansowanej liczbie chro-
mosoméw. Schematycznie sytuacja taka jest
pokazana na ryc. 4. Brakuje jednak badan
chromosoméw mejotycznych i zarodkowych u
$win nosicieli fuzji centrycznych. Proby takich
obserwacji byly podjete przez Troshine i wsp.
(40), ale dotyczyly one przebiegu mejozy u knu-
row, ktore byly nosicielami fuzji centrycznych
158/17 lub 16/17 wprowadzonymi do ich kario-
typu na dredze krzyzowania ze $winiami dziki-
mi, pochodzgecymi z centralnej Azji i Europy.

Na szerszg skale badania takie wykonano u
nosicieli fuzji centrycznej 1/29 u bydia. Z ob-
serwacji tych wynikato, ze czesto$é nieprawidlo-

2go rozejscia sie chromosoméw z triwalentu
w anafazie I ksztaltuje sie na poziomie 5,5%
(26). Potwierdzeniem tych wynikéw byty bada-
nia kariotypéw zarodkéw przedimplantacyj-
nych, wéred ktorych 5,3% zarodkéw miato ka-
riotyp niezbalansowany (19), co z kolei bylo
zgodne z weczeSniej oszacowanym obnizeniem
plodnosci rzedu 5—7% u nosicieli tej fuzji (9).

W dotychczas prowadzonych nielicznych ba-
daniach cytogenetycznych $winh w Polsce nie
zidentyfikowano zadnej strukturalnej aberraciji
chromosomowej. Badania takie wykonano mie-
dzy innymi na knurach hodowlanych i insemi-
nacyjnych, (Stota — niepubl., Switonski — nie-
publ.). Brak strukturalnych aberracji w dotych-
czas analizowanym materiale zwierzecym wy-
nika najprawdopodobniej z dwéch przyczyn. Po
pierwsze do tej pory badaniami objeto stosun-
kowo niewielks liczbe zwierzat (okolo 200 osob-
nikéw). Po drugie, analiza cytogenetyczna do-
tyczyla zwierzat, ktore nie byly wybrane do
badan ze wzgledu na obnizong plodnosé. Druga
z wymienionych przyczyn wydaje sie szczegol-
nie wazna i, niestety, trudna do usuniecia, po-
niewaz czesto prawie niemozliwe jest uzyska-
nie wiarygodnych danych o pltodnos$ci knuréw
— na przyklad uzytkowanych w inseminacji.
Jednakze liczne przyklady do$é czestego wyste-
powania translokacji wzajemnych u tego ga-
tunku w roéinych krajach przy jednoczesnym
drastycznym obnizeniu plodncsci nosicieli ta-
kich aberracji, dobitnie wskazuje na Kkoniecz-
no$¢ rozwiniecia tego kierunku badan w Polsce.

Na podkreslenie zasluguje réwniez fakt, ze
aberracje chromosomowe typu strukiuralnego
sg dziedziczne. Wyplywa z tegn wniosek, ze in-
tensywne uZytkowanie inseminacyjne knura
bedacego nosicielem takiej aberracji przynosi
podwojng szkode. Po pierwsze — liczebnogé
miotéw uzyskiwanych po takich knurach jest
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obnizona — w przypadku nosicieli translokacji
wzajemnej az o okolo 50%, a po drugie — po-
lowa potomkéw dziedziczy taka aberracje, co
w dalszej konsekwencji prowadzi do szerokiego
rozprzestrzenienia takich aberracji w populacji.
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