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PERSPEKTYWY WYKORZYSTANIA BADAN CYTOGENETYCZNYCH W ROZRODZIE
Pawe S, Sysa

Zaktad Histologii i Embriologii Instytutu Fizjologii Zwierzat

Wydziatu Weterynary jnego SGGW-AR w Warszawie

Rozwdj sztucznego unasienniania pocigga za sobg wzroét boten—r
cjalnego niebezpieczeristwa, szybciej narasta jgcego niz w natu-
ralnych systemach, rozprzestrzeniania sie¢ w populac ji negatyw-
nych zjawisk o podtozu genetycznym. Z drugiej strony staty postep
w zakresie metod badawczych stwarza mozliwoéci coraz doktadnie j-
szej 1 wszechstropniejazej oceny zwierzgt biorgcych udziaxr w
rozrodzie. Ostatnie lata przyniosty wyrazZny wzrost zaintereso-
wanl cytogenetyksg, przede wséystkim jako naukg o genetycznych 2z ja-
wiskach komérkowych, ale takie Jjako praktyczng metoda laborato-
ry jnego kontrolowania u zwierzecia prawidxowosci zestawu chromo-
soméw, stanowigcych bank informacji o funkc jonowaniu organizmu.

Przetomowym zdarzeniem okreslajgcym do dzis poiycje‘cytoge-
netyki w medycynie stalo sig wykrycie z koricem lat pieédziesig-
tych powiagzania miedzy'zmianami liczby chromosoméw komérki
czXowieka a wystgpieniem okreélonjch zesporéw nieprawidtowodci
rozwojowych u nosicieli okreslonych typéw aberracji. Dotiyczyto
to przypadkéw syndromu Downa, Klinefeltera i Turnera [2] .
Wykrycie tych korelac ji legto u podstaw powstania nowej dyscy-
pliny medycznej, @ mianowicie cytogenetyki klinicznej. Daje ona

obecnie lekarzowi nie jednokrotnie niezastgpione mozliwosdci dia-
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egnostyczne, znacznie podnosi range i celnoéé poradnictwa gene-
tycznego,

Badania cytogenetyczne zwierzgt, zwlaszoza gatunkdw zwie-
rzqt gospodarskich, prowadzone sg z mnie jszg intensywnoscig
niz obserwuje si¢ to w medycynie ludzkiej, Dysponujemy przeto
znacznie mnie jszg iloécig informacji o prawidilowym kariotypie
poszczegdlnych gatunkédw zwierzgt, MnieJ wiemy o polimorfizmie
ohromos;n6w nie pociggajacym za sobg negatywnych skutkéw oraz
o czestodecl wystepowania zmiah, ktére u nosiciela aberracji
chromosomowe j powodu jg zaburzenia w budowie lub funkdjach orga=-

nizmu,

Zasadnosé zastosowania cytogenetyki w okredlaniu etiologii
upo$ledzenia funko ji organizmu, zwlaszcza w zakresie jego zdol-
noéci do rozrodu, mozna zilustrowaé¢ na przykladzie dwéch gatun-
kéw zwierzat domowych: bydia i gwini,

U bydla opisano liczne przypadki wystgpienia nieprawidlowos$-
ci budowy i liczby chromosomédw, odbiegajgqce od stanu okre$lane~
&go jako prawidlowy kariotyp(? - 2n = 60, XX; ¢ - 2n = 60, XY).
Przeglgd dotychczas rozpoznanych aberracji niedawno publikowa-
no [12, 13]. Dlatego w niniejszym opracowaniu zostang pominiete
oméwienia tych aberracji, ktére prowadzgq np, do perinatalne]j
émiertelnosci u cielgt lub peinej nieptodno$oi osobnioze] (jak
w zespole XXY, badZz u jaldwek XX/XY).

Pamig¢taé nalezy, 2e pierwszg wlaSciwie biologiozng konsek-
wenc jg aberracji chromosomowej jest jej negatywny wplyw na fun-
kcje rozrodoczg organizmu, Jej nastepstwa czesto prze jawiajgq sie
badZ ocalkowitsq sterylnoéciq osobnioczq przy braku gamet, badZ

ich nieprawidiowqg produkojg, lub tez wczesnozarodkowq czy oko-

4
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toporodowg Smiertelnoséciq nosicieli niezbalansowanych aberracji.
Dalszymi konsekwenc jami sg zaburzenia w rozwoju innych ukitadéw
anizeli uklad plciowy., W przypadku pelnej sterylnodci zwierze-
cia jest dla lekarza i hodowcy cenna mozliwo$é postawienia cel-
nej ocytogenetyoznej diagnozy, lecz problem jest zasadniozo
nniejskej wagl, Wiekszo$é bowiem spontanicznych aberracji ulega
samoistnemu wyeliminowaniu (np. zespbt XX/XXY ) i nie stanowi is-
totnego zagrozenia dla hodowli [13].

Powaznie jszym problemem jest uzytkowanie w rozrodzie osobnika,
ktérego budowa cilala oraz zaehowanie'sig sg prawidiowe i nie da-
ja podstaw do pode jrzeii, ze de facto zwierze¢ jest nosicielem
abbrracji o zréwnowazonym genotypie, Z takim wlaénie przypadkiem
zoetkneli sie hodowcy w Danii, kiedy okazalo si¢, ze w populacji
bydla rasy czerwonej duﬂskiejlwystepuje aberracja okreélona Jja-
ko tandem - fuzja chromosoméw 1 i 9, Jedynym, ale bardzo waznym
efektem bylo obniZenie pilodnos$ci u nosicieli [6]. Zdecydowano
0 wyeliminowaniu z hodowli tych bsobnikéw, ktére na podstawie
badania chromosoméw okazaly sie nosicielami translokacji typu
tandem - fuzja., O obniZonej ptodno$ci buhaja hodowlanego ma jgce=-
go inwersje 14 chromosomu donosil Popescu [ﬁOJ.

U bydia obserwuje si¢ ponadto do$é powszechny polimorfizm
struktury autosoméw, Poprzez fuzje centryczne prowadzi on do
zmniejgzenia ogblnej liczby chromosoméw w komérce, W takich fu-
zjach zwanych robertsonowskimi zaangazowane sg§ u bydia rézne
chromosomy [12]. Zjawisko to mozna interpretowaé jako przejaw
lnadal tooczgeych sie ewolucyjnych zmian kariotypu u tego gatun-
ku zwierzgt., Okazuje sig@, Ze najpowszechnie jszq aberracjg tego

typu jest fuzja najwiekszego (nr 1) i najmnie jszego Qnr 29)
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chromosomu, opisywana jako 1/29, Wprawdzie konsekwencje biolo-
giozne réznych fuzji robertsonowskich u zwierzqt sq przedmiotem
rozlegltych badafi i dyskusji, jednak prace z tego zakresu doty-
czgoe rozrodu bydia wskazujg na wystqpienia witasdnie transloka-
cji 1/29 [3, 11].

Na bardzo interesujgce zjawisko zwrécili niedawno uwage auto-
rzy z NRD, sugerujgcy istnienie predyspozycji linii pewnego bu-
haja do zaburzeill przebiegu me jozy, a mianowicie, wystgpienia
z jawiska nieréwnomiernego rozdziatu chromosoméw w podziale re-
dukcy jnym, W konsekwenc ji prowadzilo ono do wystgpienia w po-
tomstwie kariotypéw z dodatkowym chromosomem piciowym (61, XXX ;
61, XXY )1ub somatycznym, Spostrzezenie to winno mobilizowaé
do uwaznie jszego analizowania przypadkéw nawet po jedynczych

spontanicznych aberracji,

U éwini domowej stosunkowo czesto ;}stgpujq defekty genetycz-
ne typu interseksualizmu i hypogonadyzmu, uzalezZnione niekiedy
od nieprawidiowego kariotypu, Zazwyczaj w tych przypadkach juz
badanie kliniczne moze zadeocydowaé o wquoiéniu osobnikéw z dal-
szego uzytkowania w rozrodzie, Zupelnie nowe postepowanie nalezy
przyjaé w zwigzku z wykazaniem przez badaczy szwedzkich i amery-
kafiskich, Ze niektére knury o obnizonej ptodnos$ci, mimo prawidio-
wej budowy i normalnego spermatogramu, byly nosicielami aberra-
cji autosomalnych, a zwlaszcza zrédwnowazonych translokacji typu:
38,XY, t (11p+, 15a-); 38,XY, t (1q=, 11a+); 38,XY, t (13a-,
1hq+); 38,XY, t (1p-, 6q+), [h, 5, 7, 9 1&]. Dodatkowe przeko-
nujqce dowody wniosta praca Akessona i Henricsona [1], w ktérej
autorzy donosza o wykryciu w potomstwie jednego z tych knuréw

niezbalansowanych kariotypéw u plodéw, a aberracja dotyczyla
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wiaénie chromosoméw homologicznych w stosunku do translokowa-
nych,

Cytogenetyka zwierzgat domowych oprécz dzialan o charakterze
diagnostyczno-klinicznym i hodowlano-profilaktycznym moze byé
wykorzystana np, w zwiqzku z rozwi jajgoymi sie pracami nad
przenoszeniem - transferem jaj i zarodkéw, Z jednej strony cho-
dzi o danie hodowcy mozliwo$ci podjecia wczesnej decyzji doty-
czgcej wyboru zarodka o pozgdanej pici, z drugie]j strony istot-
nym staje sie postawienie diagnozy ozy rozwi jajgqcy sie zarodek
ma prawidlowy kariotyp. Ustalono bowiem, %ze dzialanie hormonal-
ne na samice moze mieé wplyw na stopienrt dojrzaloéci jaja w mo-
mencie zaplodnienia, co w konsekwenc ji Qoze byé przyczyng aber-
racji kariotypu zarodka, |

Kra je przywigzujgoe wage do efektéw pracy hodowlanej wilgczy-
ly Jjuz do praktyki selekcyjnej zasade wykorzystywania wynikow
badani cytogenetycznych (CSRS, Dania, RFN, Rumunia, Szwecja,
itd.). Stan wiedzy na temat kariotypéw i ich wplywu na rozwdj
organizmu stawia réwniez przed hodowlg w Polsce potrzebe uwzgle-

dniania tego rodzaju badan,

WNIOSKI

Nélety opracowaé przepisy zobowigzujgce hodowle do wykorzy-
stywania, zgodnie ze stanem wiedzy, wynikéw badan cytogenetycz-
nych 1i sﬁowodowaé eliminowanie z hodowli zwierzgt obarczonych
aberracjami kariotypu,

Przy imporcie materiaiu hodowlanego domagaé si¢ wyniku anali-

zy chromosomowej wykluoczajacej nosicielstwo aberracji karioty-
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pu, a w przypadku jej wystgpienia zastrzec mozliwoéé postepowa-
nia tak jak z wadami zwrotnymi,

Badaniami cytogenatjoznymi objaé w pierwszej kole jnoéci
szczegbélnie cenne zwierzeta, a nastepnie osobniki wykazujgce za-
burzenia plodno$ci oraz buhajki w wychowalniach,

Dgzyé do tworzenia laboratoriéw umozliwia jscych rozwéj cyto-

genetyki zwierzqt gospodarskich,
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PERSPECTIVES OF APPLICATION OF CYTOGENETIC INVESTIGATIONS

IN THE ANIMAL REPRODUCTION

Summary

183

A review of literature concerning cases of infertility in

cattle and swine caused by chromosomal aberrations has been

done., Especially dangerous for animal breeding seems to be the

carrying of balanced caryotype defects which do not manifest

themselves in the phenotype or spermiogramm, Such aberrations in

cattle are: tandem=fusion 1/9, inversion 14 and translocation

1/29, Breeding consequences may arise from the predisposition of

some genetic lines to the occurrence of the phenomenon of non-

dis junction,

. In. pigs serious losses may be caused by balanced transloca-

tions of the type: 38,XY, t(j1+, 15-); 38,XY, t(1q-. 11Q€);
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38,XY, t @3q-, 1hq+); and 38,XY, t(]p-, 6q¥).
Attention has been directed to the possibilities of applying
the cytogenetic examinations in the clinical diagnosis and zoo-
technical prophylaxis, especially in connection with the A.I,
and embryo transfer programm, Cytogenetic examinations are pPos~
tulated to be introduced into the seleoction programm to elimi-

nate the carriers of chromosomal defects.

I.C.CHca

[lepcleKTNBH MCINOJNb30BAHUA LUTOTI'€HETUUECKUX UCCneXOoBaHu B
BOCHPOU3BOACTBE XKMBOTHHX

Pe3ioue

B padoTe czenaH NepecMOoTp AUTSpaTypHW HaA TEeMy CIyuYaeB Hapy-
WeHUsA MIOAOBATOCTA B CKOTOBOACTBE M CBUHOBOACTBE, Bh3BAHHHX
XpoMOCOMHHMY adeppauusMin., OCOOSHHO ONMAcCHHM i CKOTOBOZLCTBA
KaxeTrcd OHTb HOCUTENBCTBO OAJAHCUMPOBAHHHX A€QEKTOB HapuoTUla
He TNPOABIANWMAXCA B 3JKCTEphepe uiu crnepuuorpamme. K Takum
adeppaluaM y EMBOTHHWX NpAHAANEXAT TaHLeM - cinuAdue I1/9, udEBep-
cua I4 u rpadcnoxauua I/29., HocneacTBue XKUBOTHOBOZLYESCHOS MO-
KET NPUBECTHM K IpELpaclOOXEHUN HESKOTOPHX I'eHEeTUYECKUX NUHUHA
K BHCTYMJIEHUO TAKOI'O fiBAEHUA, KaKk nondisjunctio.

Y cBuHe#t 3HauuTenbHHHA yuepO MOTYTPBL3BAaTH ypaBHOBEWEHHHE TpPaH-
cnokanuu tana: 38 XY, t (IIp+, 415q- ): 38, X¥, t (1q- 11a%);
38, XY, ¥ ( 13q-, 14q+ ) ¥ 38, X¥, ¢t ('p~, 6a%*).

BHuMaHuEe yAenseTCA BO3MOXHOCTM MNPUMEHEHUA [UTOJOTMYECKUX
uccneZOoBasuil AN KAMHUYECKOA IAMArHOCTUKM U NpoQuiIaxTMKM pas3-
BelleHUA, B OCOOEHHOCTU B CBASH C peanmaanideid NporpaMMil UCKyCC-
TBEHHOT'O OCEMEeHEHUS M pa3BUTUA METOLOB UHTEHCUBHOT'O UCIIONH30-
BaHUA CAMOK myTeM TpaHcdepra fAUL U IMOPDMOHOB, PEHKOMEHAyeTcH
BBELEeHNEe LUTOTEHETUUYEeCKUX JCCASHOBAHUA B CeNeKiUud C LUEIbK
UCKINYEHUsT HocUTeACTBA LAEPEKTOB XPOMOCOMOB.



