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IV. PÄRILIKKUSE  KROMOSOOMITEOORIA

1. GENOOM

1.1. Kromosoomid
Kromosoomid avastati 19. sajandi keskel (vt. ptk. I), nimetuse „kromosoomid” (ingl 
chromosomes) võtt is 1888. a. kasutusele Saksa tsütoloog W. von Waldeyer-Hartz. Raku 
interfaasis olevas tuumas on tuumamaterjali värvimisel kromosoomid nähtavad niitja 
võrgustiku e. kromatiinina (ingl. chromatin). Mõned tuuma piirkonnad värvuvad 
intensiivsemalt ja on tumedamad, teised piirkonnad on heledamalt värvunud. Heledalt 
värvuvaid piirkondi nimetatakse eukromatiiniks (ingl. euchromatin), tumedalt vär-
vuvaid alasid heterokromatiiniks (ingl. heterochromatin). Kromosoomide värvumise 
intensiivsus sõltub kromosoomide kokkupakkimise astmest. Aktiivsed geenid asuvad 
eukromatiinsetes, inaktiivsed geenid heterokromatiinsetes alades. 

1.1.1. Kromosoomide arv
Individuaalsed kromosoomid on nähtavad ja loendatavad raku jagunemisel – mitoosis 
ja meioosis. Liigiomast, ühes korduses esinevat mitt ehomoloogsete kromosoomide arvu 
nimetatakse kromosoomide põhiarvuks e. monoploidseks arvuks (ingl. basic number, 
monoploid number, x). Seda tähistatakse sümboliga x. Kromosoomide haploidset (ingl. 
haploid, n) arvu tähistatakse sümboliga n ning see vastab organismi haploidsele genoo-
mile (ingl. haploid genome). Diploidsetel organismidel langevad kromosoomide põhiarv 
ja haploidne arv enamasti kokku. Näiteks on inimese kromosoomide põhiarv 23 ning sel-
line arv kromosoome on nii küpses munarakus kui ka spermis (x = n = 23). Sugurakkude 
ühinemisel moodustub diploidne e. 2n-organism (ingl. diploid, 2n), kellel on 46 kromo-
soomi. Inimese mõningates maksarakkudes kromosoomide põhiarv aga neljakordistub 
(92). Seetõtt u on vastavad rakud tetraploidsed e. 4n-rakud (ingl. tetraploid, 4n). Kromo-
soomide põhiarv võib kordistuda veelgi rohkem, näiteks 8-kordseks, mil moodustuvad 
oktaploidid e. 8n-rakud (ingl. octaploid, 8n). Paljudel polüploidsetel organismidel on x ja 
n siiski erinevad. Näiteks on kultuurnisu somaatilised rakud heksaploidsed (ingl. heksa-
ploid, 6n), sest nad sisaldavad kahte komplekti kromosoome kolmest erinevast diploidsest 
eellasliigist (2n = 6x = 42). Gameedid on siin samal ajal nii haploidsed kui ka triploid-
sed, sest sisaldavad kolme komplekti kromosoome: monoploidne arv x = 7, haploidne arv 
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n = 21. Tetraploidsus (2n = 4x) on iseloomulik taimedele ning esineb ka amfi ibidel, rep-
tiilidel ja putukatel. 

Kromosoomide põhiarv erineb liigiti, see pole seotud organismi bioloogilise komp-
lekssusega. Näiteks on Aasia väikesel hirvel muntjakil vaid kolm kromosoomi, mõnedel 
sõnajalgadel aga lausa sadu kromosoome. Väikseim teoreetiliselt võimalik kromosoo-
mide arv n = x = 1 on Austraalia buldogsipelgal (ingl. bulldog ant) (Myrmeria pilosula), 
kelle haploidsetel isenditel on vaid üks ja diploidsetel kaks kromosoomi. Tavaliselt on 
erinevatel eukarüootsetel liikidel siiski 10–100 kromosoomi (jn. 4.1). Samas on üksik-
kromosoomides paikneva DNA molekul väga erineva pikkusega – vahemikus 100 000 
kuni 10 000 000 000 nukleotiidipaari.

Pagaripärm (Saccharomyces cerevisiae)
Leivahallik (Neurospora crassa)

Koppvetikas (Chlamydomonas reinhardtii)

Organism
Haploidne

kromosoomide 
arv

Lihtsad
eukarüoodid

16
7

17

Organismide
grupp

Mais (Zea mays)
Nisu (Triticum aestivum)

Tomat (Lycopersicon esculentum)
Aeduba (Vicia faba)

Rannikusekvoia (Sequoia sempervirens)
Müürlook (Arabidopsis thaliana)

Taimed 10
21
12
6

11
5

Äädikakärbes (Drosophila melanogaster)
Hallasääsk (Anopheles culicifacies)

Meritäht (Asterias forbesi)
Varbuss (Caenorhabditis elegans)

Rannakarp (Mytilus edulis)

Selgrootud 
loomad

4
3

18
6

14

Inimene (Homo sapiens)
Šimpans (Pan troglodytes)

Kass (Felis catus)
Hiir (Mus musculus)

Kana (Gallus domesticus)
Kannuskonn (Xenopus laevis)

Haug (Esox lucius)

Selgroogsed
loomad

23
24
36
20
39
17
25

Joonis 4.1. Erinevate organismide kromosoomide arv (haploidne kromosoomistik).

1.1.2. Sugukromosoomid
Kromsoomid jaotuvad autosoomideks (ingl. autosomes) ja sugukromosoomideks (ingl. 
sex chromosomes) e. gonosoomideks (ka heterosoomideks). Sugukromosoomide arv võib 
liigi eri sugupooltel erineda.

Osal putukatel avastati lisakromosoomid. Näiteks on emastel rohutirtsudel üks 
X-kromosoom (ingl. X chromosome) rohkem kui isastel. Tsütoloogiliselt on emased 
sugukromosoomide poolest ülestäheldatult X X, isased X0 (0 tähistab kromosoomi 
puudumist). Sellist soomääramise tüüpi nimetatakse X0-soomääramissüsteemiks 
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(ingl. X0 sex determination system). Emaste meioosis on kaks X-kromosoomi paarina XX. 
XX-kromosoomid lahknevad ja moodustuvad munarakud, kus igas on üks X-kromosoom. 
Seevastu isastel liigub üksik X-kromosoom meioosis teistest kromosoomidest sõltuma-
tult ning ainult pool spermidest saab selle. Seepärast moodustuvad pärast munaraku ja 
spermi ühinemist rohutirtsudel kahte tüüpi järglaseid: XX-kromosoomidega emased ja 
X-kromosoomiga isased suhtes 1 : 1 (jn. 4.2). Tunnuste pärandumise seisukohalt on täh-
tis, et moodustuvate isaste ainus X-kromosoom pärineb igal juhul emalt ja emaste kahest 
X-kromsoomist üks isalt, teine emalt. 

X X X X X X Y

X X X X X X Y

P

F1

P

F1

X Y

Homoloogsed
terminaalsed 
piirkonnad

1 2 3

Sugukromosoomide pärandumine 
XX-emastel ja X0-isastel loomadel

Sugukromosoomide pärandumine 
XX-emastel ja XY-isastel loomadel

Inimese 
X- ja Y-kromosoomid

Joonis 4.2. Loomade sugukromosoomide pärandumine ja inimese X- ja Y-kromosoomid. 1. X X-emased 
ja X0-isased loomad (nt. rohutirtsud). 2. X X-emased ja XY-isased loomad (nt. äädikakärbes ja inimene). 
3. Inimese X- ja Y-kromosoomide terminaalsed (telomeeride) piirkonnad on homoloogsed (sisaldavad pseu-
doautosoomseid geene).

Paljudel teistel organismidel on mõlemal sugupoolel võrdne arv kromosoome, kuid 
sugukromosoomid erinevad oma kuju ja neis olevate geenide poolest. XY-soomäära-
missüsteem (ingl. XY sex determination system) on inimesel, enamikul teistel imetajatel, 
mõnedel putukatel (Drosophila) ja mõnedel taimedel (Ginkgo). XY-soomääramissüsteemi 
avastasid teineteisest sõltumatult Nettie Stevans ja Edmund Beecher Wilson 1905. 
aastal. Selles süsteemis on meestel morfoloogiliselt X-kromosoomist eristatav Y-kro-
mosoom (ingl. Y chromosome). Nimelt on inimese Y-kromosoom oluliselt väiksem kui 
X-kromosoom ning Y-kromosoomi tsentromeer on palju lähemal ühele kromoosoomi 
otsale (kromosoom on akrotsentriline). Siiski on X- ja Y-kromosoomi mõlemad ots-
mised e. terminaalsed järjestused homoloogsed (jn. 4.2), mistõtt u X- ja Y-kromosoomid 
saavad meioosis omavahel paarduda tänu nende pseudoautosoomsete kromosoomipiir-
kondade olemasolule. X- ja Y-kromosoomide homoloogsetes piirkondades lokaliseeruvaid 
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geene nimetatakse pseudoautosoomseteks geenideks (ingl. pseudoautosomal genes), sest 
vaatamata sellele, et nad asuvad sugukromosoomides, päranduvad nad järglastele nagu 
autosoomsed geenid.

XY-soomääramissüsteem võimaldab isastel moodustada võrdsel arvul kaht tüüpi 
gameete, X- ja Y-kromosoomiga. Seepärast nimetatakse isasorganisme heterogameet-
seks sugupooleks (ingl. heterogametic sex), et eristada neid emastest, kes moodustavad 
ühesuguseid X-kromosoomiga gameete ning keda nimetatakse homogameetseks sugu-
pooleks (ingl. homogametic sex). Järglase soo määramisel on emasorganism seega 
indifi rentne, s.t., et see, kas sünnib poeg või tütar, sõltub vaid isast, isasorganismi spermi 
tüübist. Spermide ja munarakkude juhuslikul ühinemisel peaks järglaste hulgas isaseid ja 
emaseid olema võrdselt, suhtes 1 : 1 (jn. 4.2). Tegelikkuses moodustub viljastumisel aga 
XY-järglasi (poisse) ca 30% rohkem kui XX-järglasi (tütreid). Selle nähtuse üheks selgitu-
seks on, et Y-kromosoomiga spermidel on viljastumisel eelis, nad on kergemad, liiguvad 
kiiremini ning neil on eelis saada võitjaks võidujooksus, kus vaid esimene sperm viljas-
tab munaraku. Ent loote arengus on XY-embrüod väiksema elujõuga. Seetõtt u on sünnil 
poiste ja tüdrukute suhe ca 1,05 : 1 e. poisse on ligi 5% rohkem. Parimal järglaste andmise 
ajal (20-a) on populatsioonis mõlemat sugupoolt juba võrdselt. Järelikult on poisslapsed 

Z Z Z W

Emane

Z Z Z W

P

F1

Sugukromosoomide pärandumine 
ZZ-isastel ja ZW-emastel lindudel

Isane

EmaneIsane

Joonis 4.3. Soo määramine lindudel. Emased on 
heterogameetsed (ZW) ja isased homogameetsed 
(ZZ). Järglaste sugu on määratud emalt saadava (Z- 
või W-) sugukromosoomiga.
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(isasorganismid) juba geneetilisel põhjusel väiksema elujõuga kui tütarlapsed. Kas neid 
tuleks rohkem hoida? 

Lindudel ja mõnedel reptiilidel ning putukatel (nt. liblikatel) on olukord vastupidine: 
isased on homogameetsed (märgitakse ZZ) ja emased heterogameetsed (tähistatakse 
ZW) (jn. 4.3). ZW-soomääramissüsteemi (ingl. ZW sex determination system) geneeti-
line determinatsioon pole konkreetsete geenide tasemel veel selge.

Meeldejätmiseks
• Rakkude jagunemisel tulevad nähtavale intaktsed kromosoomid, muidu on need rakutuumas nähtavad 

difuusse niidistikuna, mida nimetatakse kromatiiniks.
• Kromosoomide põhiarv x ühtib diploidsetel organismidel (mitte polüploididel) kromosoomide haploidse 

arvuga n .
• Diploidsete organismide somaatilistes rakkudes on kaks korda rohkem kromosoome kui haploidsetes 

gameetides.
• Kahe sugupoole autosoomid on ühesugused, ent sugukromosoomid erinevad teineteisest.
• XY-soomääramissüsteemis (nt. inimesel) on heterogameetseks sugupooleks isassugu (XY) ja homo-

gameetseks sugupooleks emased (XX).
• Lindudel ja liblikatel on heterogameetseks sugupooleks emassugu (ZW) ja homogameetseks sugupoo-

leks isased (ZZ).

1.2. Soo geneetiline määratus
Loomariigis on sugu üks enim varieeruvaid tunnuseid. Neid liike, kelle puhul eristuvad 
selgelt isased ja emased, nimetatakse lahksugulisteks. Mitt esugutunnuste erinevust (nt. 
mõõtmed, sarved, kihvad, värvus) nimetatakse suguliseks dimorfi smiks (ingl. sexual 
dimorphism). Mõnedel juhtudel on lahksugulisus aga määratud pigem keskkonnafakto-
rite kui kromosoomidega. Näiteks mõnedel kilpkonnaliikidel ja krokodillidel määrab 
soo temperatuur. Kilpkonnamunade haudumisel temperatuuril üle 25oC moodustuvad 
emasjärglased, madalamal temperatuuril isased. Krokodillidel on olukord vastupidine: 
madalamal temperatuuril moodustuvad emased, kõrgemal temperatuuril isased. Seega 
on temperatuuril siin vaid kindlate, järglaste sugu määravate geenide aktiveerimise roll. 
Omaett e küsimuseks on sugupoolte suguline käitumine. Bioloogiliseks normiks on juht, 
kus erinevad sugupooled käituvad heteroseksuaalselt (ingl. heterosexual). Füsioloogi-
line ja romantiline orienteeritus mõlema sugupoole suhtes esineb biseksuaalidel (ingl. 
bisexual), vaid endaga sama sugupoole suhtes aga homoseksuaalidel (ingl. homosexual).

Soomääramisteooriaid on sadu, üks müstilisem kui teine. Kirgiisi karjakasvatajad 
arvasid, et poisslapse sugu on määratud külma põhjatuulega ning tütarlapse oma sooja 
lõunatuulega kriitilisel momendil (viljastumisel). Osa inimesi usub, et soo määramine 
on seotud kuu faasidega. Siiski on mõnel soomääramise alternatiivteoorial oma genee-
tilis/füsioloogiline tagapõhi täiesti olemas. Sellised on teooriad, kus tähtsustatakse 
sugupotentsiaali kui tunnust. Tagapõhi seisneb selles, et kui sugupotentsiaal on tugev, 
siis moodustuvad ka tugevad spermid ning tugevate spermide puhul on „paksukesed”, 
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kuid tugevad X-kromosoomiga spermid võimelised võitma kergemaid Y-kromosoo-
miga variante ning nad on efektiivsemad viljastamaks munarakku. Näidetena tuuakse 
fakte, kus geoloogidel sünnivad valdavalt tütred (geoloogid on kaua ekspeditsiooni-
del/välitöödel, aga mitt e koos naistega!). Sõjaajal sünnivad tagalas aga valdavalt poisid. 
Viimasel juhul eeldatakse, et tugevamad mehed läksid rindele ning tagalasse jäid nõrgu-
kesed (pupujukud), kes meeste põua tõtt u muutusid suguliselt veelgi rohkem kurnatuks. 
Tulemusel on eelistatud kiiremad Y-kromosoomiga spermid. Viimatimainitud teooriaid 
nimetatakse soomääramise füsioloogilisteks teooriateks (ingl. physiological theory of 
sex determination).

Siiski, soo geneetiline määratus sõltub esmajärjekorras ikkagi kromosoomidest, 
õigemini sugukromosoomides paiknevatest kindlatest geenidest. Sugukromosoomidega 
määratava soo puhul räägime soomääramise kromosoomiteooriast (ingl. chromosomal 
theory of sex determination). Soo geneetilisel määratusel on seejuures rida erinevaid meh-
hanisme.

1.2.1. Inimese soo määramine 
Kuivõrd inimesel on emasorganismid kromosoomidega XX ja isasorganismid XY, siis 
inimesel saab sugu olla määratud kas X-kromosoomide arvuga või Y-kromosoomi esine-
mise või puudumisega. Inimese puhul on tänapäeval teada, et õige on teisena nimetatud 
hüpotees. Y-kromosoomi otsustavat osa rõhutavad ka muud uurimisandmed, näiteks 
arenevad imetajatel X0-isendid emasteks ja XXY-isendid isasteks. Y-kromosoomi domi-
nantsus avaldub loote varases arenguetapis, kui algul suguliselt eristamata (indiferentse) 
loote esmastest gonaadidest moodustuvad testised. Testiste moodustumisega hakatakse 
tootma suguhormooni testosterooni mis määrab isasorganismi sugutunnuste ja -oma-
duste tekke. 

Testist määrav faktor TDF (ingl. testis-determining factor, TDF) on geeni SRY e. 
sugu määrava Y-piirkonna (ingl. sex-determining region Y) produkt. See piirkond asub 
Y-kromosoomi lühikeses õlas pseudoautosoomse piirkonna lähedal. SRY-geen avastati 
ebaharilikel isenditel, kelle sugukromosoomid ei ühtinud avalduva sooga (jn. 4.4). Selgus, 
et ebaharilikel XX-meestel oli X-kromosoomis Y-kromosoomi SRY-piirkond ning eba-
harilikel XY-kromosoomidega naistel Y-kromosoomis SRY-piirkond puudus. Järelikult 
on SRY-piirkond isasust määrav segment ja see on selgelt vajalik isasorganismide tekkeks. 
SRY-geen avastati esmalt hiirtel. SRY-geen kodeerib transkriptsioonifaktorit, mis aktivee-
rib testiste diferentseerumiseks vajalikud geenid.

Kui testised on moodustunud, siis algab hormoon testosterooni sekretsioon. Tes-
tosteroon seondub paljude rakutüüpide retseptoritega. Pärast seondumist kannab 
hormoon-retseptorkompleks signaali üle tuuma, määrates sellega, kuidas rakk edaspidi 
diferentseerub. Eri tüüpi rakkude diferentseerumisega saavutatakse isasorganismide 
esmalt primaarsete sugutunnuste (genitaalid) ning järgnevalt sekundaarsete sugutun-
nuste areng (tugev lihaskond, habeme kasv, jäme hääl). Kui testosterooni signaalsüsteem 
ei tööta, siis testosterooni poolt indutseeritud tunnuseid ei moodustu ning organism 
areneb emasorganismiks. Üheks tavalisemaks juhuks on olukord, kui rakud ei moo-
dusta testosterooniretseptorit, s.t. inimese X-kromosoomis on X-liiteline androgeeni 
retseptorgeen Tfm mutantne (jn. 4.5). Androgeenid – testosteroon ja dihüdrotestos-
teroon – toimivad sama retseptori kaudu, mida nimetatakse androgeeniretseptoriks 
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(ingl. androgen receptor). Androgeeni retseptorgeen ei mõjuta aga näiteks testiste moo-
dustamise geeni SRY toimet. Seepärast moodustuvad XY-genotüübiga isenditel algul 
testised ning moodustatakse ka isassuguhormooni testosterooni, kuid testosterooni-
retseptori puudumise tõtt u (tfm-mutatsioon) signaal edasi tuuma ei kandu ja organism 
areneb emasorganismiks. Niisuguse pöördega tekib arengus olukord, kus väljaareneval 
naisel munasarju ja emakat ei moodustu, s.t. nad on steriilsed. Nähtust nimetatakse 
testikulaarseks feminisatsiooniks (ingl. testicular feminization), uuema nimetusega 
androgeenitundetuse sündroomiks (ingl. androgen insensitivity sündrome, AIS). Mutant-
set tfm-geeni pärandatakse tüüpilise X-liitelise geenina, mis kandub edasi järglasele vaid 
emasorganismist heterosügootsele XY-meestele, kellest saab fenotüübiliselt naine (geno-
tüübilt mehed kromosoomidega XY). Testikulaarse feminisatsiooniga naised ei tohi 
spordis võistelda koos naistega, sest nende keha konstitutsioonilised eripärad on suuresti 
meestüüpi. Kuivõrd neil on vaid üks X-kromosoom, siis puudub neil rakutuumas Barri 
kehake (ingl. Barr body), mille määramine on lihtne ja hõlbus (vt. käesoleva ptk. alaosa 
1.2.3.). 

Soo geneetilisel määramisel osalevad ka autosoomsed geenid. Inimesel on kirjelda-
tud 20 erisugust autosoomset SOX-geeni. Need kõik määravad transkriptsioonifaktorite 
moodustumist, mis reguleerivad inimesel seksuaalset ja neuraalset arengut. Neist tun-
tuim on geen SOX9 (17q24), mis tunneb ära nukleotiidijärjestuse CCTT GAG ning mille 
mutantne alleel võib indutseeerida testise arengut ka SRY-geeni puudumisel. Ilmselt on 
siiski ka munasarjade moodustumine geneetiliselt aktiivne protsess. Näiteks on kirjelda-
tud emasust määravat geeni FOXL2. 

1.2.2. Soo määramine loomorganismidel
Juba 1921. a. avastas Calvin B. Bridges (1889–1938) ebahariliku kromosoomi-
arvuga Drosophila uurimisel, et äädikakärbse sugu määratakse X-kromosoomide arvu 
suhtega autosoomidesse (X : A ) (ingl. X : A ratio) ning Y-kromosoomil, erinevalt 
inimesest, pole soo määramisel märgatavat osa. Samal ajal on nii inimesel kui ka äädika-
kärbsel sama tüüpi sugukromosoomide komplektid: XX on emased ja XY isased. Drosophila 
X : Y suhe 0,5 määrab isaste tekke, suhe 1 emaste moodustumise ning vahepealne suhe 
0,5…1,0 vahepealsete sugutunnustega isendite e. intersekside (ingl. intersex) arengu. 
Äädikakärbse Y-kromosoomil pole mingit osa soo fenotüübilisel määramisel, kuid tema 
olemasolu on siiski vajalik isaste viljakuseks. Drosophila soo määramise molekulaarseid 
mehhanisme käsitleme arengugeneetika osas (vt. ptk. XXV). 

Mõnedel putukatel on soomääramismehhanism määratud hoopis sellega, kas 
organism on haploidne või diploidne. Näiteks mesilastel arenevad emased viljastatud 
munarakust (diploidsetest embrüotest), isased aga viljastamata munarakust (haploidsed 
embrüod) (jn. 4.6). See, kas emasest areneb reproduktiivne vorm (kuninganna), sõltub 
emase toitumisest larvina. Niisuguses süsteemis kontrollib kuninganna isaste ja emaste 
suhet reguleerides viljastamata munade suhtelist hulka (mis on tegelikkuses väike). Ena-
mus järglastest moodustub viljastatud munarakkudest, kuid need emased on steriilsed ja 
nad on tarus töömesilasteks. Soomääramise haplo-diplosüsteemis (ingl. haplo-diplo sys-
tem of sex determination) moodustatakse munarakke kuninganna poolt meioosis ja sperme 
isaste poolt hoopis mitoosiprotsessis (isased on ju haploidsed!). 
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Diploidne
emane

Toit

X
P

F1

Autosoomsete kromosoomide pärandumine 
mesilaste soo määramisel

Isamesilane
(lesk)

Kuninganna

Haploidne
isane

Kuninganna Töömesilane
(emane,
steriilne)

Isamesilane

Joonis 4.6. Soo määramine mesi-
lastel (Apis sp.). Emased moo dus -
tuvad viljastatud munarakkudest 
ja on diploidsed ning isased viljas-
tamata munarakkudest ja on hap-
loidsed. Fertiilne emane (kunin-
ganna) kontrollib järglaste hulgas 
emaste ja isaste suhet: enamasti 
moodustuvad steriilsed emased 
(töömesilased).

Ka mõningatel herilaste liikidel on soomääramise haplo-diplosüsteem, kuid siin moodus-
tatakse harva ka diploidseid isaseid, kes on aga alati steriilsed. Herilaste (Bracon hebetor) 
detailsel geneetilisel analüüsil näidati, et diploidsed isased olid sugu määrava lookuse X 
suhtes alati homosügootsed, seevastu diploidsed emased olid selle lookuse suhtes alati 
heterosügootsed. Nimetatud X-lookuses on palju erisuguseid alleele. Seetõttu moo-
dustuvad suguluses mitt eolevate isaste ja emaste ristumisel pea alati heterosügootsed 
diploidsed emased. Kui ristuvad aga suguluses olevad isendid, siis võivad moodustuda 
X-lookuse suhtes homosügootsed isased, kes on seetõtt u steriilsed.

1.2.3. Geneetiliselt mosaiiksed isendid
Loomade areng sõltub suuresti geenikoopiate arvust. Diploidsetel loomorganismidel on 
geenid kahe koopiana, kuid mõningatel organismidel on sugu määratud lihtsalt sellega, 
kas neil on üks (isastel) või kaks (emastel) X-kromosoomi. Nagu eespool juba nimeta-
sime, räägitakse sel puhul X0-soomääramissüsteemist (ingl. X0 sex determination 
system). Niisugustel liikidel võidakse sugu määrata eeldatavalt (a priori) kolmel viisil:

1) iga X-liiteline geen töötab isastel kaks korda tugevamini kui emastel, s.t. toimub 
hüperaktivatsioon (ingl. hyperactivation);

2) üks X-liitelise geeni koopia on emastel inaktiivne, s.t. ühel X-kromosoomil on 
toimunud inaktivatsioon (ingl. inactivation);

3) iga X-liiteline geen töötab emastel kaks korda nõrgemini kui isastel, s.t. X-kromo-
soomi geenidel on toimunud hüpoaktivatsioon (ingl. hypo acti vation).
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Kõik nimetatud kolm võimalust esinevad ka looduses: esimene mehhanism on iseloomulik 
Drosophila´le, teine imetajatele (nt. inimene) ning kolmas varbussile (Caenorhabditis ele-
gans). Sugu määravate geenide geneetilist regulatsiooni ja avaldumismehhanisme käsitleme 
pikemalt hiljem eukarüootide geneetilise regulatsiooni ja arengugeneetika peatükkides. 

Drosophila X-liiteliste geenide doosikompensatsioon (ingl. dosage compensation) saa-
vutatakse X-liiteliste geenide aktiivsuse suurendamisega (hüperaktivatsioon) isastel, kus 
spetsiifi lised valgud komplekseeruvad isaste X-kromosoomi erinevate saitidega ning lüli-
tavad sisse nende geenide kahekordse avaldumise taseme. Tulemuseks on, et X-liiteliste 
geenide produktide hulk on isastel ja emastel enam-vähem võrdne. Platsentaarimetajatel 
saavutatakse X-liiteliste geenide doosikompensatsioon emaste ühe X-kromosoomi inakti-
vatsiooniga (jn. 4.7). Sellise mehhanismi olemasolu näitas esmakordselt briti geneetik Mary 
Lyon 1961. a. Nimelt, hiire embrüos toimub X-liiteliste geenide inaktivatsioon juba pärast 
seda, kui embrüo koosneb vaid mõnesajast rakust. Sel ajamomendil võtab iga rakk vastu sõl-
tumatu otsuse, kumb X-kromosoom inaktiveerida. Inaktiveeritava X-kromosoomi valik on 
seega juhuslik, kuid kui valik on tehtud, siis pärast seda jääb sama kromosoom inaktiveeri-
tuks ka sama raku kõigil järglasrakkudel. Selle tagajärjel on emased imetajad geneetilised 
mosaiigid (ingl. genetic mosaics), umbes pooltes rakkudes on inaktiveeritud emalt pärit 
X-kromosoom ja ülejäänud pooltes isalt pärit X-kromosoom. Kuivõrd emaste ja isaste X-kro-
mosoomides on geenide erisugused alleelid, siis X-liitelised geenid määravad kaht erinevat 
fenotüüpi. Kenad näited fenotüüpilisest mosaiiksusest (ingl. phenotypic mosaics) ilmnevad 
hiirte ja kasside karvavärvuse mustri puhul, kus karvkatt e pigmentatsiooni tüüp ongi mää-
ratud X-liiteliste geenidega (jn. 4.8). Heledad laigud on määratud ühe, tumedad laigud teise 
alleeli poolt. Seevastu teistel kassidel on ühe alleeli poolt moodustatud mustad laigud, teise 
alleeli poolt aga hoopis kollased laigud (kassid on nn. kilpkonnakarva). Iga karvalaik vas-
tab pigmenti moodustavate rakkude (melanotsüüdid) kloonile, mis pärineb eellasrakkude 
mitootilisest paljunemisest X-kromosoomi inaktivatsiooni ajal. Järelikult moodustab ühe 
kindla genotüübiga organism erisuguste tunnustega (avaldumisega) epigenoomseid (ingl. 
epigenomic) fenotüübilisi mosaiike. 

Inaktiveeritud X-kromosoom erineb aktiivsest X-kromosoomist. Ta on tugevalt metüü-
litud ja kondenseerunud, olles valgusmikroskoobis nähtav tuumade värvimisel tuuma 
sisemembraanile kinnituva tumeda täpina, Barri kehakesena (ingl. Barr body). Nimetus on 
antud esmaavastaja, Kanada geneetiku Murray H. Barri (1908–1995) auks. Inaktiveerunud 
X-kromosoom replitseerub rakkude jagunemisega sünkroonselt teiste kromosoomidega, 
kuid jääb ikka kõigis somaatilistes rakkudes inaktiveerunuks. Inaktiveerunud X-kromo-
soomi reaktivatsioon (ingl. reactivation) toimub vaid sugurakkudes. Barri kehakeste arv on 
X-kromosoomide arvust ühe võrra väiksem, s.t. inimesel on aktiivne vaid üks X-kromosoom.

Meeldejätmiseks
• Inimeste sugu on määratud Y-kromosoomis asuva dominantse SRY-geeni poolt, mille produktiks on tes-

tiste moodustamist määrav faktor (TDF), mis põhjustabki embrüo arengu isasorganismiks.
• X-liitelise androgeeni retseptorgeeni puudumisel areneb XY-embrüotest testikulaarsel feminisatsioonil 

e. androgeenitundetuse sündroomi korral emasorganism (genotüübilt isane, fenotüübilt emane).
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Rakkude jagunemine

Somaatilised
rakud

Somaatilised
rakud (geneetiliselt
erinevad)Emassugurakkude

eellasrakud

Isassugurakkude
eellasrakud

X-inaktivatsioon

X-reaktivatsioon

Joonis 4.7. X-kromosoomi inaktivatsioon imetajatel. Igas varase XX-embrüo rakus toimub juhuslikult ühe 
X-kromosoomi inaktivatsioon. Inaktiveeritud X-kromosoom reaktiveeritakse oogeneesis.

Isalt päritud
X-kromosoom

Emalt päritud
X-kromosoom

Sügoot
Embrüo

X-inaktivatsioon
(juhuslik X-kromosoomi valik)

Inaktiivne
X-kromosoom
(ca 50%)

Isend
(värvilaikudega)

Isapoolse 
alleeli
avaldumine

Emapoolse 
alleeli
avaldumine

Aktiivne
X-kromosoom
(ca 50%)

Joonis 4.8. Epigenoomsed värvusmosaiigid emaste imetajate heterosügootsete värvusgeenidega X-kromo-
soomide inaktivatsioonil. Pigmenti moodustavate rakkude järglased on pigmenteerunud ja moodustavad 
organismide kehal värvuslaike (nt. emaskasside mustad-kollased laigud). 
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• Drosophila´l on sugu määratud X-kromosoomide suhtega autosoomidesse (X : A): kui suhe on ≤ 0,5, 
areneb isane; kui ≥ 1,0, siis emane, ja kui nende vahepealne (0,5 < X:A < 1,0), siis interseks.

• Mesilastel määratakse sugu kromosoomikomplekti arvuga: haploidsetest embrüotest arenevad 
isased ja diploidsetest emased (haplo-diplomehhanism).

• Äädikakärbse X-liiteliste geenide doosikompensatsioon saavutatakse isaste üksiku X-kromosoomi hüper-
aktivatsiooniga.

• Imetajate X-liiteliste geenide doosikompensatsioon saavutatakse emasorganismide ühe X-kromosoomi 
inaktivatsiooniga.

• Emaste erinevate X-kromosoomide aktiivsuse tõttu on emased imetajad geneetilised mosaiigid ning 
vastavate tunnuste avaldumine peegeldub neil epigenoomselt fenotüübilises mosaiiksuses, näiteks 
nende karvavärvuse mustris. 

2. PÄRILIKKUSE KROMOSOOMITEOORIA

Pärast Mendeli seaduste taasavastamist sai väga paljudele selgeks, et geenid asu-
vad kromosoomides, kuid seda ei suudetud veel aastaid kindlalt tõestada. Alles 1910. 
aastal õnnestus Ameerika bioloogil Th omas H. Morganil näidata äädikakärbsel (Dro-
sophila melanogaster), et silmavärvust määrav geen paikneb X-kromsoomis ning et 
Y-kromosoomis vastav geen puudub. Morgani avastus põhines mutantsete valgesilmsete 
isaskärbeste saamisel. Nimelt põhjustas silmade valget värvust retsessiivne mutatsioon, 
mis avaldus isaskärbestel. T. H. Morgan sai Nobeli teaduspreemia 1933. a. Hiljem, kui 
üks tema tudengitest, C. B. Bridges, sai erisuguse sugukromosoomide arvuga äädika-
kärbseid ja teine, Alfred F. Sturtevant (1891–1970), koostas esimese geneetilise 
kromosoomikaardi, saadi uurimisandmed, mille alusel formuleeriti lõplikult pärilik-
kuse kromosoomiteooria (ingl. chromosome theory of heredity).

2.1. Suguliiteline pärandumine
2.1.1. X-liiteline pärandumine
X-liiteliste geenide (ingl. X-linked genes) pärandumine seondub X-kromosoomiga. Kui-
võrd äädikakärbse (ka inimese) isastel on vaid üks X-kromosoom, siis avalduvad neil alati 
X-kromosoomis asuvad retsessiivsed alleelid. Geeni ühekordset esinemist diploidsetel 
organismidel nimetatakse hemisügootseks (ingl. hemizygous) olekuks. Kahe X-kromo-
soomiga emasorganismidel on tavajuhtudel retsessiivse mutatsiooni avaldumiseks vajalik 
mutatsiooni homosügootsus. Isaste ja emaste organismide erinevast X-kromosoomide 
arvust tulenevalt on X-liiteliste geenide pärandumisel, võrreldes autosoomsete geenide 
pärandumisega, rida eripärasid. Kokkuvõtlikult on need järgmised:

1) tulemused sõltuvad ristamissuunast (autosoomsetel geenidel ei sõltu);
2) lahknemine võib toimuda juba esimeses hübriidses põlvkonnas (autosoomsetel 

geenidel ei toimu);
3) esineb ristpärandumine, kus tütred on isa ja pojad ema tunnusega (autosoom-

sete geenide puhul sellist lahknemist ett e ei tule);
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4) lahknemissuhted teises hübriidses põlvkonnas on erinevad, sõltudes vanem-
vormide geenide paik nemisest (autosoomsetel geenidel on alati samad 
lahknemissuhted);

5) tunnuste avaldumine sõltub soost, s.t. avaldub sagedamini ühel (X-liitelisus) või 
ainult ühel (Y-liitelisus) sugupoolel (autosoomsete geenide puhul sellist sõltuvust 
ei ole).

2.1.1.1. Tunnuste suguliiteline avaldumine
Looduses esinevad metsiktüüpi äädikakärbsed on punasilmsed. Punast silmavärvust 
määrava geeni dominantset alleeli tähistame w+. Valgesilmsust määravat retsessiivset 
alleeli tähistatakse w. Punasilmsete emaste (w+w+) äädikakärbeste ristamisel valgesilm-
sete isastega (w), saadakse F1-põlvkonnas vaid punasilmseid kärbseid (jn. 4.9). Seega, 
nagu autosoomsete geenide puhul, avaldub siin esimeses hübriidses põlvkonnas vaid 
dominantne tunnus ning kõik järglased on ühesuguse dominantse tunnusega (punasilm-
sed). F1-põlvkonna kärbeste omavahelisel ristamisel saadakse F2-põlvkond, kus puna- ja 
valgesilmsete suhe on 3 : 1, nagu autosoomsel monohübriidsel ristamiselgi, kuid erinevalt 
autosoomsest pärandumisest on siin valgesilmsed vaid isased. Isastest on pool puna- ja 

X X X Y

Punasilmne w+

P

F1

w+ w Valgesilmne

Punasilmne w+ w+w Punasilmne

Punasilmne
emane

ww+ w+ w+ w w+

Punasilmne
emane

Punasilmne
isane

Valgesilmne
isane

F2

X

X

Joonis 4.9. Suguliiteline päran-
dumine dominantse tunnusega 
emaste äädikakärbeste (Droso-
p h i l i a  s p .) k or r a l .  Su g u l i i te  -
line pärandumine toi mub nagu 
autosoomne pärandumine, kuid 
F 2-põlvkonnas on retsessi ivse 
tunnusega vaid isased (tunnus 
seostub sooga). Ä ädikakärbse 
punasesilmsust määrab metsik-
tüüpi al leel (w+), valgesi lmsust 
mutantne alleel (w). 
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pool valgesilmseid. Järelikult toimus suguliitelisel pärandumisel (ingl. sex linkage) 
F2-põlvkonnas tunnuste lahknemine sõltuvalt soost.

2.1.1.2. Ristpärandumine
Retsiprooksel ristamisel on vanemvormideks valgesilmsed emased (ww) ja punasilmsed 
isased (w+) (jn. 4.10). Sellisel ristamisel lahknevad tunnused juba F1-põlvkonnas: kõik 
tütred on punasilmsed ja kõik pojad valgesilmsed. Seega ema tunnus (valgesilmsus) 
pärandus edasi poegadele ja isa tunnus (punasilmsus) tütardele. Seda nähtust nimeta-
takse ristpärandumiseks (ingl. cris-cross inheritance). Sarnaselt võivad päranduda ka 
inimese X-liitelised tunnused. Seepärast ütleb ka rahvasuu, et tütred on isa moodi ja pojad 
ema moodi. Geneetikas on sellel sügavam mõte, nimelt eri sugupooltel tunnused segune-
vad, mis takistab sugupooltele iseloomulike tunnuste looduslikku valikut. F2-põlvkonnas 
saadakse käsitletavas ristamises puna- ja valgesilmsete lahknemine suhtes 1 : 1, mis on 
teatavasti iseloomulik hoopis analüüsivale ristamisele. Seejuures on nii isaste kui emaste 
hulgas pool puna- ja pool valgesilmseid. Järelikult saime siin retsiprooksel ristamisel 
totaalselt erinevad lahknemistulemused, mis näitab, et ristamistulemused sõltuvad tõe-
poolest ristamissuunast. 

X X X Y

Punasilmnew

P

F1

w+wValgesilmne

Punasilmne w+ ww Valgesilmne

Punasilmne
emane

w w w+w w+

Valgesilmne
emane

Valgesilmne
isane

Punasilmne
isane

F2

X

X

w

Joonis 4.10. Suguliiteline päran-
du m i ne dom i n a nt se t u n nu-
sega isaste äädikakärbeste (Droso-
philia sp.) korral . Erineb auto-
soomsest pärandu -misest: F1-
põlvkonnas lahknemine; F1-põlv-
konnas ristpärandumine (tütred 
isa ja pojad ema t u n nusega); 
F2-põlvkonnas lahk nemissuhe 
1 : 1 nii emaste kui isaste hul-
gas. Äädikakärbse punasilmsust 
määrab metsiktüüpi alleel (w+), 
valgesilmsust mutantne alleel (w).
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2.1.2. X-liiteliste ja autosoomsete geenide sõltumatu lahknemine 
Selgus, et lisaks silmavärvusgeenile on Drosophila X-kromosoomis veel rida muid geene. 
Näiteks geenialleel m+ määrab normaalse tiivakuju, retsessiivne mutatsioon m aga minia-
tuursed tiivad. Või metsiktüüpi geen y+, mis määrab halli kehavärvuse, kuid retsessiivne 
mutantne alleel y kollase kehavärvuse. Need ja veel mitmed geenid paiknevad kõik X-kro-
mosoomis lineaarselt, igaüks kindlas lookuses (ingl. locus). Geeni mutatsioonilist kohta 
lookuses nimetatakse seevastu saidiks (ingl. site). Geenide paigutumisel X-kromosoomi 
saame selle kromosoomi geenide kaardi e. kromosoomikaardi (ingl. chromosome map) 
(jn. 4.11).

Tsentromeer

w

sn

f

y

sv

v
m

forked bristles

miniature wings
vermilion eyes

singed bristles

crossveinless

white eyes
yellow body

Geenid

Joonis 4.11. Drosophila X-kromosoomi mõnede 
geenide paiknemist iseloomustav kaart (A. Stur-
tevant́ i järgi). F – harkjad harjased; m – väikesed 
tiivad; v – kinaverpunased silmad; sn – krässus 
harjased; sv – tiivad ilma ristsete tiivasoonteta; 
w – valged silmad; y – kollane keha.

X-liiteliste geenide lahknemine ei sõltu autosoomsete geenide lahknemisest, kuid tun-
nuste lahknemissuhted saadakse, sõltuvalt konkreetsest ristamisest, erinevad. Vaatleme 
ristamist, kus emased on väikeste tiibadega punasesilmsed, genotüübiga m/m, bw+/bw+, 
ja isased normaalsete tiibadega pruunisilmsed, genotüübiga m+, bw/bw. Nimelt esineb 
Drosophila´l ka autosoomis silmavärvust määrav geen, mille metsiktüüpi alleel (bw+) mää-
rab punase silmavärvuse, retsesssiivne mutantne alleel bw aga pruuni silmavärvuse (bw/
bw). Tiivakuju geen m on suguliiteline. Nagu autosoomsele geenile iseloomulik, saame 
silmavärvuse puhul F2-põlvkonnas lahknemise 3 : 1, e. ¾ punase- ja ¼ pruunisilmseid 
kärbseid. Tiiva kuju osas saame X-liitelisel tunnusel F2-põlvkonnas lahknemissuhteks 
1 : 1 – pool isastest ja pool emastest on normaalse tiivakujuga, ülejäänud pooled aga 
miniatuursete tiibadega. Autosoomsete ja X-liiteliste tunnuste koosjälgimisel ja arvesta-
des sugu, toimus tunnuste sõltumatu lahknemine, kuid dihübriidseks lahknemissuhteks 
saadi 3 : 3 : 3 : 3 : 1 : 1 : 1 : 1 (jn. 4.12), mis erineb autosoomsete tunnuste lahknemissuh-
test (3 : 3 : 1 : 1).
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2.1.3. Kromosoomide mittelahknemine meioosis
C.B. Bridges avastas, et ebahariliku sugukromosoomide arvuga (X X X, X XY, X0 ja 
Y0) äädikakärbestel kaasnevad sugukromosoomide arvu muutusega muutused orga-
nismi fenotüübis. Ristates mutantseid homosügootseid valgesilmseid emaseid (ww) 
punasesilmsete isastega (w+), ilmnes järglaste hulgas ka mitteootuspäraselt üksikuid 
valgesilmseid emaseid ja punasesilmseid isaseid. Erandkärbestel oli sugukromosoo-
mide garnituur muutunud, esinesid liigsed sugukromosoomid või sugukromosoomide 
puudujäägid. See oli põhjustatud sugukromosoomide mitt elahknemisest (ingl. non-
disjunction) meioosis. Emasorganismi X-kromosoomide mittelahknemisel meioosi 
esimesel jagunemisel moodustuvad munarakud, kus on kaks X-kromosoomi e. diplo-X- 
(ingl. diplo-X) munarakud (genotüüp XwXw) ja need, kus X-kromosoom sootuks puudub 
e. nullo-X- (ingl. nullo-X) munarakud. Selliste ebaharilike munarakkude viljastamisel 
X- ja Y-kromosoomi sisaldavate spermidega saadakse valgesilmsed XXY-sugukromosoo-
midega emased, kus mõlemas X-kromosoomis on valgesilmsust määrav mutatsioon w 
(XwXwY), ja ühte X-kromosoomiga isased, kus Y-kromosoom puudub ja kus X-kromosoo-
mis on punast silmavärvust määrav alleel w+ (X+0) (jn. 4.13). Lisaks peaksid moodustuma 
ka XXX-metaemased ja Y0-isased (kus „0” tähistab kromosoomi puudumist), kuid need 
pole elujõulised ning surevad. Drosophila´l on elujõuliste järglaste moodustumiseks vaja-
lik vähemalt ühe X-kromosoomi olemasolu. Samasugust kromosoomide mitt elahknemist 
on täheldatud ka isastel, kus gameetide moodustumisel lähevad ühte sugurakku nii X- kui 
Y-kromosoom ning teises sugurakus puuduvad sugukromosoomid hoopis. 

Väiksed tiivad
(1/4)

X-liitelised fenotüübid
(F2-põlvkonnas)

3/16

Pu
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si
lm

se
d

(3
/4

)
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(F
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põ
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) 3/16 3/16 3/16

1/16 1/16 1/16 1/16

Väiksed tiivad
Punasilmsed

Normaaltiivad
Punasilmsed

Väikesed tiivad
Pruunisilmsed

Väiksed tiivad
Punasilmsed

Normaaltiivad
Punasilmsed

Normaaltiivad
Pruunisilmsed

Väikesed tiivad
Pruunisilmsed

Normaaltiivad
Pruunisilmsed

Väiksed tiivad
(1/4)

Normaaltiivad
(1/4)

Pr
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d
1/

4)
Normaaltiivad

(1/4)

Joonis 4.12. Drosophila X-liiteliste ja autosoomsete tunnuste sõltumatu lahknemine F2-põlvkonnas.  X-liite-
line geen m+ määrab normaalsete tiibade, mutant m aga miniatuursete tiibade teket; punasilmsust määrab 
autosoomdominantne geen bw+, pruunisilmsust aga geeni retsessiivne alleel bw. Järglaste sugu arvestades 
moodustub lahknemissuhe 3 : 3 : 3 : 3 : 1 : 1 : 1 : 1.
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Meeldejätmiseks
• Geenid asetsevad kromosoomides.
• X-liiteliste geenide pärandumist nimetatakse suguliiteliseks pärandumiseks.
• Suguliiteliste geenide pärandumisel saadakse autosoomsete geenide pärandumisest erinevad lahkne-

missuhted (sõltuvad ristamissuunast, tunnused võivad lahkneda juba esimeses hübriidpõlvkonnas ning 
tunnuste avaldumine seostub sooga).

• Ristpärandumisel kandub ema tunnus pojale ja isa tunnus tütrele.
• Suguliiteliste tunnuste pärandumine toimub sõltumatult autosoomsete geenide pärandumisest.
• Meioosis võib toimuda kromosoomide mittelahknemine, mille tulemusel moodustuvad erineva kromo-

soomiarvuga järglasorganismid.

X X X Y

P Valgesilmne emane

X

Punasesilmne
isane

XX – puna-
silmsed emased

XY - valgesilmsed
isased

XXX - metaemased
(tavaliselt surevad)

XXY - valgesilmsed
erandlikud emased

X0 - punasilmsed
erandlikud isased

Y0
(surevad)

Diplo-X Nullo-XMono-X

F1

Normaalne munarakk Mittelahknenud munarakud

Spermid

Joonis 4.13. Äädikakärbse (Drosophila sp.) X-kromosoomide mitt elahknemine põhjustab erandlike omadus-
tega järglaste teket (C. Bridgeś i katse). Valgesilmse emase ristamisel punasilmse isasega moodustuvad ka 
erandlikult valgesilmsed XXY-tütred ja punasilmsed steriilsed X0-pojad. Sugukromosoomide mitt elahkne-
misel moodustuvad järglased on XXX-genotüübiga ning Y0-sügoodid hukkuvad.
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2.2. Tunnuste pärandumise kromosoomne alus
Mendel formuleeris geneetilise ülekande neli põhimõtet.

1. Geeni alleelid lahknevad e. segregeeruvad teineteisest.
2. Erinevate geenide alleelid kombineeruvad üksteisest sõltumatult.
3. Gameetides on igast geenist üks.
4. Viljastumisel tekivad geenide paarsed kombinatsioonid.

Pärast seda, kui tõestati, et geenid paiknevad kromosoomides, sai võimalikuks seletada 
Mendeli formuleeritud printsiipe kromosoomide käitumisega meioosis ja viljastumisel. 
Sai võimalikuks jälgida vahetult seda, mida Mendel oli oma katsetest järeldanud.

2.2.1. Lahknemisreegel
Esimese meiootilise jagunemise profaasis homoloogsed kromosoomid paarduvad. Üks 
homoloogsetest kromosoomidest on pärit emalt, teine isalt. Kui ema oli homosügootne, siis 
emalt päritud kromosoom sisaldab näiteks alleeli A, ja kui ka isa oli autosoomse geeni suhtes 
homosügootne, siis temalt päritud homoloogne kromosoom sisaldab näiteks alleeli a. Selle 
tulemusel on käsitletav F1-heterosügoot vastavas kromosoomipaaris genotüübiga Aa. Esi-
mese meiootilise jagunemise profaasis paardunud homoloogsed kromosoomid lahknevad 
anafaasis ja suunduvad raku erinevatele poolustele, kusjuures üks homoloogidest kannab 
alleeli A, teine alleeli a. Niisugune homoloogsete kromosoomide füüsiline lahknemine põh-
justabki alleelide segregeerumist erinevatesse tütarrakkudesse (jn. 4.14). Järelikult põhineb 
Mendeli alleelide segregatsiooni printsiip homoloogsete kromosoomide lahknemisel e. seg-
regeerumisel (ingl. segregation) meioosi esimese jagunemise anafaasis.

2.2.2. Sõltumatu kombineerumise reegel
Ka geenide sõltumatu lahknemine põhineb meioosi anafaasis toimuval lahknemisel 
(jn. 4.15). Kui võtt a ristamiseks homosügootsed vanemad (AA BB x aa bb), kes erinevad 
üksteisest kahe geeni poolest ning need geenid asuvad erinevates kromosoomipaarides, siis 
esimene hübriidne järglaskond on heterosügootne (Aa Bb). Hübriidide meioosi esimeses 
profaasis paarduvad kromosoomid alleelidega A ja a ühes ning B ja b teises homoloogsete 
kromosoomide paaris. Metafaasis saavad homoloogsete kromosoomide paarid reastuda 
kahesugusel viisil: A/a B/b ja A/a b/B. Sõltuvalt reastumisest liiguvad anafaasis erinevatele 
poolustele esimesel juhul A- ja B- alleelidega ning a- ja b-alleelidega kromosoomid või teisel 
juhul A- ja b- ning a- ja B-alleelidega kromosoomid. Mõlemat tüüpi lahknemised toimuvad 
võrdtõenäosuslikult (50%). Meioosi lõpuks moodustuvatest gameetidest on pool (50%) 
vanemtüüpi (AB ja ab, mõlemaid võrdses hulgas), pool aga mitt evanematüüpi e. rekombi-
nantsed (Ab ja aB, mõlemaid võrdses hulgas) (jn. 4.16). Tulemusel moodustub nelja tüüpi 
gameete, kõiki võrdse tõenäosusega (1/4). Seega, kromosoomipaaride sõltumatu lahkne-
mine meioosis tagabki geenide sõltumatu lahknemise.

Meeldejätmiseks
• Alleelide lahknemine on põhjustatud homoloogsete kromosoomide lahknemisest meioosi I anafaasis. 
• Ühe kromosoomipaari lahknemine meioosis ei sõltu teise kromosoomipaari lahknemisest, mistõttu toi-

mubki geenide sõltumatu lahknemine. 
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3. KROMOSOOMSED ÜMBERKORRALDUSED

Organismide genoomis olevate geenide avaldumisel on tähtsad nii geenikoopiate arv 
kui ka geenide paiknemine (asetus) kromosoomis. Mõlemal juhul viivad kromosoomsed 
ümberkorraldused reeglina mutantsete fenotüüpide moodustumisele.

3.1. Genoommutatsioonid
Homoloogsete kromosoomide kordust indiviidi (või raku) kromosoomistikus nimeta-
takse ploidsuseks (ingl. ploydy). Organismi kromosoomide põhiarvu (x) lisakoopia(te) 
esinemisel on tegemist polüploidsusega (ingl. polyploidy). Suguliselt sigivatel loom-
organismidel on sugurakud tavaliselt haploidsed, keharakud aga diploidsed. Erinevalt 
loomorganismidest on väga paljud taimeliigid polüploidsed (rohtt aimedest 1/3), eelkõige 
nende mitt esugulise paljunemise tõtt u. 

Kui polüploididel on kordistunud kogu kromosoomikomplekt, siis on tegemist 
eu ploidsusega (ingl. euploydy), kui aga kromosoomikomplektis on mõni kindel kro-
mosoom või suurem kromosoomilõik üle- või alaesindatud, siis nimetatakse neid 
aneuploidseteks (ingl. aneuploydy) organismideks. Mõlemal juhul on tegemist genoomi 
muutustega, s.t. genoommutatsioonidega (ingl. genome mutations). Polüploidsus häirib 
organismide sugu määravate geneetiliste mehhanismide toimumist.

3.1.1. Euploidsus
Polüploidsete organismide kõige iseloomulikumaks tunnuseks on see, et nende rakud on 
suuremad (rohkem kromosoome, rohkem geeniprodukte) ja tulemuseks on suuremad 
indiviidid. Polüploidsed taimed moodustavad suuremaid seemneid ja vilju ning nende 
õied on suuremad. Nende saagikus on suurem. Seepärast on nad soodsad põllumajandus-
tootmisel, samuti sordiaretusel. 

A B A b

a b a B

ab aB

AB Ab

1/2

1/41/4

1/41/4

AaBb1/2

Joonis 4.15. Nelja gameetide 
tüübi moodustumine dihüb-
r i i d s e l  r i s t a m i s e l  g e e n i d e 
sõltumatul lahk nemisel . Kui 
geenid asuvad erinevates kro-
mosoom ipa a r ide s ,  s i i s  n ad 
lahk nevad teineteisest sõltu-
matult. Ühe kromosoomipaari 
lahknemine ei sõltu teise kro-
mosoomipaari lahk nemisest. 
Diheterosügootide Aa Bb lahk-
nem i sel moodu st ub võrd se 
sagedusega (1/4) nelja tüüpi 
gameete: AB, Ab, aB, ab.
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3.1.1.1. Auto- ja allopolüploidsus
Paljud polüploidid on steriilsed, sest nende meioosis toimub kromosoomide eba-
regulaarne jaotumine tütarrakkude vahel, mis viib aneuploidsete gameetide tekkeni. 
Aneuploidsete gameetide ühinemisel (viljastumisel) ei arene sügoodist tavajuhtudel elu-
jõulisi järglaseid. Üldreegliks on, et paaritu kromosoomide põhiarvuga isendid ei anna 
viljakaid järglaseid. Näiteks triploididel (3n) tekivad meioosis homoloogsete kromosoo-
mide paarid e. bivalendid (ingl. bivalent), kuid kolmas homoloog jääb üksikuks, ilma 
partnerita ning seda nimetatakse univalendiks (ingl. univalent). Kui moodustubki kol-
mest kromosoomist koosnev trivalent (ingl. trivalent), siis anafaasis kolme kromosoomi 
võrdses hulgas poolustele suunata ei saa. Tavaliselt läheb ühele poolusele üks kromosoom 
ja teisele kaks kromosoomi, millega tekib kordistunud kromosoomiga gameet. Seepärast 
ongi triploidsed taimed steriilsed ja neid saab paljundada (nt. banaanid, mõned õuna-
puusordid, tulbid) vaid vegetatiivselt. Osa polüploidseid taimi, näiteks võilill (Taraxacum 
offi  cinale), saavad paljuneda apomiktiliselt (ingl. apomixis). Sel juhul arenevad seemned 
modifi tseeritud meioosi läbinud munarakkudest, kus kromosoomide arv ei vähenenud. 
Need arenevad edasi viljastamata e. partenogeneetiliselt.

Sama liigi kromosoomide põhiarvu kordistumisel nimetatakse polüploide auto-
polüploidideks (ingl. autopolyploids). Kui kordistub aga erinevate liikide kromosoomide 
põhiarv, näiteks liikidevahelistel hübriididel, siis nimetatakse vastavaid polüploide allo-
polüploidideks (ingl. allopolyploids). 

3.1.1.2. Viljakate allopolüploidide saamine
Erinevate liikide ristamisel saadud hübriidid on tavaliselt steriilsed, sest nende meioos 
on kromosoomide erisuguse arvu tõtt u ebaregulaarne. Kui hübriidi kromosoomistikku 
aga kordistada, siis saame tetraploidi (ingl. tetraploid), kus mõlema liigi kromosoomid 
moodustavad paarid (bivalendid) ja nende lahknemine meioosi anafaasis on juba regu-
laarne ning vastavad taimed on fertiilsed (jn. 4.17). Kromosoomikomplekti kordistumine 
saab toimuda näiteks juhul, kui moodustuvad gameedid, kus kromosoomid ei ole poo-
lustele lahknenud (diploidsed gameedid). Hübriidsed tetraploidid sisaldavad seega 
vanemorganismide duplitseerunud kromosoomikomplekte. Seega, viljakate allopolüploi-
dide saamiseks on vaja kromosoomistik kordistada ning saavutada olukord, kus iga liigi 
kromosoomikomplekt oleks esindatud paarisarvulises korduses. Ülal käsitletud hübriidse 
tetraploidi puhul on mõlema liigi kromosoomikomplektid kahes korduses. 

Polüploidid, kes saadakse lähedaste, kuid erinevate liikide ristamisel, e. allopolüploi-
did on märksa suurema tõenäosusega viljakad kui need, kes saadakse sama liigi sisesel 
ristamisel, e. autopolüploidid. Põhjus seisneb selles, et allopolüploididel moodustuvad ja 
lahknevad erinevate liikide kromosoomsed bivalendid täpselt, kui aga on kordistunud 
sama liigi kromosoomistik, ei pruugi näiteks tetraploidi tetravalent jaotuda korrektselt 
bivalentidena tütarrakkude vahel. 

Tänapäeval kasvatatavad nisusordid (Triticum aestivum) on heksaploidsed (2n = 42), 
kus on toimunud kolme erineva metsiku eellasliigi haploidse kromosoomistiku (kõik 
7 kromosoomi) kordistumine (jn. 4.18). Seetõttu on heksaploidi sugurakkudes 21 
kromosoomi ning viljakal heksaploidsel nisul 42 kromosoomi, kus kolm erinevat kromo-
soomikomplekti on kordistunud. Viljakate hübriidsete polüploidide saamisel on üldjuhul 
vajalik, et eri liikidel on samasugune kromosoomide põhiarv. 



130

Pä
ril

ik
ku

se
 k

ro
m

os
oo

m
ite

oo
ria

Hübriidsetel polüploididel ei pruugi vanemate omadused summeeruda. Heaks näiteks 
on 1928. aastal Vene geneetiku Georgii D. Karpechenko (1899–1941) loodud viljakas 
redise (Raphanus sativus) ja kapsa (Brassica oleracea) allopolüploidne hübriid Raphano-
brassica. Mõlemal liigil on kromosoomide põhiarv 7. Vastupidi ootustele oli sellel 
hübriidil aga kapsa juur ja redise varred ning see oli täielikult mitt esöödav. Vaatamata 
kesisele praktilisele väärtusele loodi sellega allopolüploidide saamise meetod.

3.1.1.3. Koespetsiifi line polüploidsus ja polüteensus
Mõnedel organismidel muutuvad arengus vaid üksikud koed polüploidseteks, näiteks 
endomitoosiga (ingl. endomitosis). Sel juhul saadakse geeniproduktide kiire suurenemine. 
Inimese maksa- ja neerurakkudes moodustuvad endomitoosiga tetraploidsed rakud. 

Mõningatel erijuhtudel tütarkromatiidid ei eraldu teineteisest, vaid hoopis 
replitseeruvad korduvalt, moodustades polüteenkromosoomid (ingl. polytene chromo-
somes). Polüteenkromosoomid avastas 1881. a. Prantsuse embrüoloog Edouard-Gérard 
Ba lbia n i  (1825 –189 9), uu r ides su r usää se e .  h ioronom i id i (Chironomidae) 

Diploidne
taim

AA BB

AB

AABB

Diploidne
taim

Steriilne hübriid

Fertiilne tetraploid

MeioosHaploidne
gameet

Meioos
X

A B

Haploidne
gameet

AB

Meioos

Euploidne
gameet

Kromosoomide
kordistumine

Joonis 4.17. Fertiilsete tetraploidide saamine. Kahe diploidse taime ristamisel saadakse hübriid, mis on 
meioosi häirumise tõtt u steriilne. Meioosis kromosoomide mitt elahknemisel saavutatakse kromosoomide 
arvu kordistumine ning tetraploidse järglase teke. Tetraploidi meioos on regulaarne, sest nii A- kui ka B-kro-
mosoomid moodustavad paare ja lahknevad võrdselt. Euploidsete gameetide (AB) ühinemisel saadakse 
fertiilsed suguliselt paljunevad tetraploidsed järglased.
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süljenäärmerakke. Drosophila vastsete süljenäärmete rakkudes moodustub kuni 4096 
(212) sellist replikatiivset koopiat. 12-kordse replikatsiooni tulemusel on kromosoo-
mid paljuniitsed e. polüneemsed (ingl. polynemic chromosomes). Sellist DNA kogust 
saab aga juba hõlpsasti jälgida valgusmikroskoobis. Polüteensetes kromosoomides 
näeme, et osa kromosoomipiirkondi on suurema (tumedad vöödid), teised aga väiksema 
DNA kondenseerumise astmega (heledad vöödid). Tumedalt värvuvaid vööte nime-
tatakse kromomeerideks (ingl. chromomeres). Kromosoomide värvimisel moodustuv 
kromosoomivöödistik (ingl. banding) on kromosoomispetsiifi line. Drosophila polüteen-
kromosoomidel on veel kaks lisaomadust:

1) ka mitootiliste rakkude interfaasi kromosoomidel toimub täpne paardumine ja 
endomitoos;

2) polüteenkromosoomide kõik tsentromeerid koonduvad kromotsentriks (ingl. 
chromocenter).

X

AA BB

AB

AABB DD

ABD

AABBDD

n = 7 n = 7

n = 7

n = 14

n = 14

n = 21

n = 21

Kromosoomide
kordistumine

Kromosoomide
kordistumine

Tetraploid 
(4n = 28)

Liik 1 Liik 2 

Liik 3 

Heksaploid 
(4n = 42)

Diploid 
(2n = 14)

Diploidid 
(2n = 14)

Triploid 
(3n = 21)

Joonis 4.18. Kaasaegse heksaploidse (6n) 
nisu saamine erinevate diploidsete liikide 
järjestikulisel hübriidimisel. Pärast iga 
hübriidi saamist kromosoomide arv kor-
distub. Gameetide kromosoomide arv n 
on antud allakriipsutatult.
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Polüteenkromosoomide eukromatiinsetel aladel on aktiivsed geenid, mis on nähtavad 
heledate puhetunud aladena e. puffi  dena (ingl. puff s), mille eriti suuri vorme kutsutakse 
Balbiani rõngaks. Need on aktiivselt transkribeeritavad geenialad. Puffi  de teket ja kadu-
mist äädikakärbsel kontrollib steroidne arenguhormoon ekdüsoon (ingl. ecdysone), kuid 
seda mõjutab näiteks ka temperatuurišokk. Viimasel juhul moodustuvad puffid polü-
teenses kromosoomis temperatuurišoki geenide kohal. Kahjuks inimesel polüteenseid 
kromosoome ei ole ning selliselt inimese kromosoome uurida ei saa. Polüteenkromosoo-
mid esinevad kahetiivalistel (Diptera).

3.1.2. Aneuploidsus
Aneuploidsuse korral toimub üksikkromosoomi või kromosoomi suurema osa (nt. kro-
mosoomi õlg) kordistumine või kaotamine. Organisme, kus kromosoom või tema osa 
on alaesindatud, nimetatakse hüpoploidideks (ingl. hypoploid), kus aga üleesindatud, 
hüperploidideks (ingl. hyperploid). Aneuploidsusega põhjustatud genotüübilise muutu-
sega (mutatsiooniga) kaasneb fenotüübiliste tunnuste muutus (mutantne fenotüüp).

3.1.2.1. Trisoomia ja monosoomia
Kui genoomis on lisandunud üks kindel kromosoom, siis on tegemist trisoomiaga (ingl. 
trisomy). Trisoomia avastati rohttaimel Datura stramonium e. ogaõunal. Ogaõunal on 
24 kromosoomi ja kromosoomide põhiarv 12. Saadi 12 erisugust mutantse viljakujuga 
ogaõuna liini, kus igal liinil oli kordistunud üks kromosoomidest. Sellega näidati, et orga-
nismi iga kromosoomi doosil on kindel fenotüübilise avaldumise efekt. Trisoomia esineb 
ka inimesel (nt. Downi sündroom e. 21. kromosoomi trisoomia) ning neid juhte käsitleme 
inimesegeneetika osas.

Ühe kindla kromosoomi puudumisel on tegemist monosoomiaga (ingl. monosomy). 
Monosoomikus jääb paariline kromosoom üksikuks ning seal olevad retsessiivsed gee-
nid saavad vabalt avalduda. Taimede uurimisel võimaldas monosoomanalüüs (ingl. 
monosomic analyse) kaardistada üksikuid geene. Inimesel on monosoomia näiteks Turneri 
sündroomi e. ühe X-kromosoomiga inimene (45, X).

3.1.2.2. Kromosoomisegmentide deletsioonid ja duplikatsioonid
Puuduvat kromosoomisegmenti nimetatakse deletsiooniks (ingl. deletion). Kui puu-
duv segment on kromosoomi otsas, siis nimetatakse seda terminaalseks deletsiooniks 
(ingl. terminal deletion) e. otskaoks (ingl. deficiency). Kromosoomi kordistunud frag-
menti nimetatakse aga duplikatsiooniks (ingl. duplication). Mõlemal juhul kaasneb 
genotüübilise efektiga fenotüübiline efekt. Vahel nimetatakse ulatuslikke deletsioone 
ja duplikatsioone ka kromosoommutatsioonideks. 1930. aastatel näitas C. B. Bridges 
Drosophila X-kromosoomis duplikatsioonide esinemist polüteensete kromosoomide abil 
(jn. 4.19). Äädikakärbse normaalse silmakuju puhul on X-kromosoomi piirkond 16A esin-
datud ühe koopiaga, duplitseerunud Bar-mutantidel (väiksemad silmad) kahes korduses 
ning triplitseerunud kaksik-Bar-mutantidel (üliväikesed silmad) kolmes korduses.
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Metsiktüüp Mutant Bar Mutant Double Bar
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Joonis 4.19. Drosophila X-kromosoomi piirkonna 16A kordistumine (duplikatsioon) avaldab efekti kärbse 
silmade suurusele. Piirkonna 16A duplikatsioon põhjustab mutantse fenotüübi Bar tekke ning kolmekordis-
tumine (triplikatsioon) kaksik-Bar- (Double Bar) fenotüübi tekke. Puff  – aktiivne lahtispiraliseerunud DNA 
piirkond. 

Deletsioonide ja duplikatsioonide fenotüübiline efekt on seda suurem, mida suurem piir-
kond on kaasa haaratud. Homosügootses olekus on mitmeid geene haaravad deletsioonid 
pea alati letaalsed. Heterosügootses olekus mõjutavad nii deletsioonid kui ka duplikat-
sioonid fenotüüpi sel viisil, et muutub teatud geenide ekspressioonitase. Muutuse toime 
organismi elujõule sõltub piirkonnast, kus muutus toimub. Mõnikord võivad isegi suhte-
liselt kitsast piirkonda haaravad deletsioonid ja duplikatsioonid olla letaalsed ning seda ka 
heterosügootses olekus. Sel juhul jäävad vastavasse piirkonda geenid, mille puhul on väga 
oluline geenidoos (ingl. gene dose), sest juba geeni üks lisakoopia või koopia puudumine 
on letaalse toimega. Geeni inaktivatsiooni letaalset toimet heterosügootses olekus nime-
tatakse haploletaalsuseks (ingl. haplo-lethal). Geene, mille duplikatsioonid on letaalse 
toimega, nimetatakse triploletaalseteks (ingl. triplo-lethal).
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Meeldejätmiseks
• Polüploididel on kromosoomikomplekt kordistunud.
• Euploidsuse korral nimetatakse sama liigi kromosoomikomplekti kordistumist autopolüploidsuseks, 

erinevate liikide (hübriidide) kromosoomikomplektide kordistumist allopolüploidsuseks.
• Paarituarvulise kromosoomikomplektiga organismid on steriilsed.
• Fertiilsed polüploidid moodustuvad hübriidide kromosoomikomplektide kordistumisel, kus kromosoo-

mikomplektid esinevad paarisarvuliselt.
• Mõnedel organismidel (tavaliselt putukate liigid) esineb mitootilistes rakkudes kromosoominiitide 

paardumist ja replikatsiooni, mis viib hulkniidiliste (polüneemsete) kromosoomide e. polüteensete kro-
mosoomide moodustumisele.

• Kromosoomi lisakoopia olemasolu nimetatakse trisoomiaks, kromosoomipaaris teise paarilise kaotamist 
monosoomiaks. 

• Aneuploidsuse korral võib esineda kromosoomi segmendi kadu e. deletsioone ja kordistumist e. dupli-
katsioone. 

3.2. Kromosoommutatsioonid
Isegi lähedaste liikide kromosoomistik võib oluliselt erineda, mis näitab kromosoomse 
arhitektuuri olulisust geenide avaldumisel ja tunnuste tekkel. Näiteks on äädikakärbse liigil 
Drosophila melanogaster kaheksa kromosoomi: kaks on sugukromosoomid (X ja Y), kaks 
paari suuri metatsentrilisi (tsentromeer kromosoomi keskel) ja üks paar väikesi punktiku-
julisi autosoome. Sama perekonna liigil Drosophila viridiś el on aga paar sugukromosoome, 
neli paari akrotsentrilisi (tsentromeerid kromosoomi otste lähedal) ja üks paar väikesi 
punktikujulisi autosoome, kokku 12 kromosoomi. Kromosoomsete ümberkorraldustega 
geenid ei pruugi ise muutuda, muutub aga geenide asukoht, seda kas kromosoomi sees 
(inversioonid) või kromosoomide vahel (translokatsioonid). Selliste rekombinatsiooniliste 
sündmustega kaasnevad geenide avaldumise muutused, viimasega omakorda organis-
mide arenguprogrammi ning fenotüübiliste tunnuste muutused. Seepärast nimetatakse 
niisuguseid kromosoomide struktuuri muutustest põhjustatud mutatsioone kromosoom-
mutatsioonideks (ingl. chromosome mutations). Genoommutatsioonide osas (3.1.2.2) 
käsitletud kromosoomisegmentide deletsioone ja duplikatsioone nimetatakse sageli samuti 
kromosoommutatsioonideks, sest nad põhjustavad nii kromosoomisisese struktuuri muutu-
seid kui ka sellest tulenevaid fenotüübilise avaldumise muutuseid ka homosügootses olekus.

3.2.1. Kromosoomi struktuuri ümberkorraldused
3.2.1.1. Inversioonid
K romosoomi mingi lõigu ümberpöördumist 180o nimetatakse inversiooniks e. 
ümberpöördeks (ingl. inversion). Sellega muutub geenide järjekord kromosoomis. 
Eksperimentaalselt saab inversioone indutseerida kiirguste toimel, kus kiirgus tekitab 
kromosoomide fragmenteerumist ning fragmentide taasühinemine võib toimuda pöördjär-
jestuslikult. Esineb aga ka looduslik geneetiline mehhanism, mis on transposoonide (vt ptk. 
XIX) vahendatud ja millega pööratakse teatud kromosoomseid lõike ümber ning saavuta-
takse kaasnevalt geenide avaldumise (geneetilise regulatsiooni) muutusi, mutatsioone.



Pä
ril

ik
ku

se
 k

ro
m

os
oo

m
ite

oo
ria

135

Inversioone on kahte tüüpi. Peritsentrilised (ingl. pericentric) inversioonid e. pöör-
ded sisaldavad inverteerunud piirkonnas tsentromeeri, paratsentriliste (ingl. paracentric) 
inversioonide e. pöörete korral aga inverteerunud lõik tsentromeeri ei sisalda (jn. 4.20). 
Peritsentrilisel inversioonil võib akrotsentrilisest kromosoomist hõlpsasti moodustuda 
metatsentriline kromosoom ja vastupidi. Kui vaid üks homoloogsetest kromosoomidest 
sisaldab inversiooni, siis toimub kromosoomide paardumine iseloomulike lingudega. 
Nimelt, et saavutada paarduvate piirkondade vastastikune homoloogsus, on vaja inver-
teerunud piirkond õige orientatsiooni saavutamiseks linguna ülejäänud paardunud osast 
välja pöörata (jn. 4.20). Lingude kohad on ebastabiilsed ja neis on tendents homoloogide-
vahelise sünapsi katkemiseks. 

Kui vahetuvad kromosoomi lühikese ja pika õla osad, siis nimetatakse seda protsessi 
insertsiooniks. Samuti võivad insertsioonid moodustuda translokatsiooni tulemusel 
mitt ehomoloogsete kromosoomide vahel. Kui kohta vahetav insert muudab ka oma orien-
tatsiooni, siis kõneldakse inverteerunud insertsioonist.

A     B     C     D     E     F G    H

A     B     C     D     E     F G    H

A     B     C     D     E     F G    H

E     D     C

G           F     E

Peritsentriline
pööre

Paratsentriline
pööre

Katkekohad

Katkekohad

A     B

A     B

E C
D

F

F

G    H

G    H

D
E C

Normaalse ja inverteerunud kromosoomide 
paardumine meioosis

Joonis 4.20. Peritsentriline ja paratsentriline inversioon ning normaalse ja inverteeritud kromosoomi paardu-
mine meioosis. Peritsentrilisel inversioonil inverteeritud lõik sisaldab tsentromeeri, paratsentriline inversioon 
ei sisalda tsentromeeri. Normaalse ja paratsentriliselt inverteeritud kromosoomide paardumisel moodustub 
ling, et kromosoomi homoloogsed piirkonnad saaksid asetuda vastastikku.

3.2.1.2. Liitkromosoomid
Vahel ühineb kromosoom otsapidi oma homoloogiga või liituvad üksteisega tütarkro-
matiidid, moodustades liitkromosoomid (ingl. compound chromosomes). Stabiilsed 
liitkromosoomid sisaldavad vaid ühte funktsionaalset tsentromeeri. Liitkromo soom saab 
moodustuda ka homoloogsete kromosoomide segmentide ühinemisel. Näiteks äädika-
kärbse teise kromosoomi parempoolsete õlgade liitumisel moodustub iso kromosoom 
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(ingl. isochromosome), kus kromosoomi mõlemad õlad on samad ja sama suurusega. Liit-
kromosoomid erinevad translokatsioonidest selle poolest, et liitkromosoomid moodustuvad 
vaid homoloogsete kromosoomide vahel, translokatsioonilised kromosoomid aga mitt e-
homoloogsete kromosoomide vahel. Esimese liitkromosoomi avastas 1922. aastal Lilian 
Morgan, T. H. Morgani abikaasa. Sel juhul olid ühinenud Drosophila kaks X-kromosoomi 
ning oli moodustunud diplo-X-kromosoom (ingl. double-X chromosome) e. ühend-X-
kromosoom (ingl. att ached-X chromosome) (jn. 4.21). Ühend-X-kromosoomiga kärbsed 
moodustavad kahesuguseid mune, diplo-X- ja nullo-X-, isased samuti kahesuguseid, X- ja 
Y-kromosoomiga sperme. Kui L. Morgan ristas homosügootseid retsessiivse X-liitelise 
mutatsiooniga emaseid metsiktüüpi isastega, siis, kui tavaristamisel saadakse järglastena 
metsiktüüpi tunnusega emaseid ja mutantseid isaseid, saadi antud ristamises, vastupidi, et 
kõik emased olid mutantsed ja isased metsiktüüpi. Põhjuseks on see, et kaksik-X-kromo-
soomiga emaste ristamisel moodustub vaid kahte tüüpi elujõulisi järglasi: XXY-emased, 
kes saavad oma kaks X-kromosoomi emaste mutantse tunnusega diplo-X-kromosoomina ja 
X0-isased, kus X-kromosoom on pärit metsiktüüpi isastelt. XXX-emased ja Y0-järglased huk-
kuvad (pole elujõulised). Seega, selles äädikakärbse liinis pärandatakse ema X-kromosoomi 
tunnus alati edasi tütardele. Liitumine võib esineda ka ühe kromosoomi otste vahel – 
tekib nn. rõngaskromosoom (ingl. circular chromosome)

XX
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emane
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(surevad)
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Joonis 4.21. Ühend-X-kromosoomiga valgesilmse Drosophila liini ristamine punasilmsete metsiktüüpi 
isastega. Erandlikult moodustuvad X XY-genotüübiga tütred, kes on valgesilmsed (nagu nende ema) ja 
X0-genotüübiga punasilmsed isased (nagu nende isa). 
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3.2.2. Mittehomoloogsete kromosoomide vahetused
3.2.2.1. Translokatsioonid
Kromosoomi või tema lõigu üleminekut teise mitt ehomoloogsesse kromosoomi nime-
tatakse translokatsiooniks (ingl. translocations). Kui vahetusprotsessis geneetilist 
materjali ei kaotata, siis nimetatakse protsessi retsiprookseks translokatsiooniks 
(ingl. reciprocal translocation) (jn. 4.22). Translokatsiooniliste kromosoomide paar-
dumine toimub tsütoloogiliselt iseloomulike ristikujuliste struktuuridena. Neis 
struktuurides osaleb neli tsentromeeri ning homoloogsete kromosoomide lahknemine 
võib seetõttu olla häiritud, mistõttu võivad moodustuda aneuploidsed gameedid. Kui 
poolusele suunduvad kromosoomid 1 + 3 ja 2 + 4, siis moodustub osa gameete delet-
siooniga ning osa duplikatsiooniga: kui poolustele suunduvad kromosoomid 1 + 2 
ja 3 + 4, siis moodustuvad samuti vaid aneuploidsed gameedid. Mõlemat lahknemist 
(I ja II) nimetatakse kõrvutiseks lahknemiseks (ingl. adjacent disjunction), sest lahkne-
vate kromosoomide tsentromeerid asetsevad kõrvuti. Kui lahknevad tsentromeerid on 
pärit samast kromosoomist, siis nimetatakse neid kromosoome homoloogseteks (ingl. 
homologous), kui aga erinevatest kromosoomidest, siis heteroloogseteks (ingl. hetero-
logous). Kolmandaks võimaluseks on see, kus poolustele liiguvad kromosoomid 1 + 4 ja 
2 + 3. Niisugusel vahelduval lahknemisel (ingl. alternate disjunction) moodustuvad vaid 
euploidsed gameedid, millest pool (2 + 3) on translokatsioonilised ning ülejäänud pool 
(1 + 4) mitt etranslokatsioonilised. Ülalesitatust ongi tingitud heterosügootsete trans-
lokatsioonidega isendite vähenenud fertiilsus, sest euploidsete gameetide osa on siin vaid 
1/3 (jn. 4.22). 

3.2.2.2. Robertsoni translokatsioonid
Mitt ehomoloogsete kromosoomide vahelisel translokatsioonil võib toimuda kromosoo-
mide otsakuti ühinemine tsentromeeride vahendusel, millega moodustuvad Robertsoni 
translokatsioonid (ingl. Robertsonian translocation) (jn. 4.23), nimetatuna nende avas-
taja Ameerika bioloogi William Rees Brebner Robertsoni (1881–1941) auks. Näiteks, 
kui ühinevad kaks akrotsentrilist kromosoomi, siis moodustub üks suur metatsentriline 
kromosoom ning ülejäänud üliväike kromosoom lihtsalt kaotatakse selles protsessis. 
Üksikjuhtudel, kui see väike kromosoom siiski säilib, nimetatakse teda satelliidiks. 
Käsitletud tüüpi translokatsioonide tekkel on evolutsioonis suur osa. Näiteks on näi-
datud, et inimese teine kromosoom on metatsentriline ning tema õlad vastavad kahele 
erisugusele akrotsentrilisele kromosoomile, mis esineb inimahvidel (šimpansil, gorillal, 
orangutanil). Seepärast on inimesel 46 kromosoomi, neil inimahvidel aga 48. 

Meeldejätmiseks
• Inversioonil pöördub kromosoomilõik ümber, muutes geenide järjestust kromosoomis.
• Liitkromosoomid moodustuvad homoloogsete kromosoomide ühinemisel või homoloogsete kromosoo-

mide õlgade ühinemisel.
• Translokatsioonil toimub mittehomoloogsete kromosoomide lõikude vahetus.
• Robertsoni translokatsioonid tekivad mittehomoloogsete akrotsentriliste kromosoomide otsapidi ühi-

nemisel tsentromeeri kohalt. 
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Joonis 4.23. Robertsoni translokatsioon. Robertsoni translokatsioonid tekivad kahe mitt ehomoloogse akro-
tsentril ise kromosoomi vahelisel rekombinatsioonil, kus moodustuvad metatsentril ine Robertsoni 
translokatsiooniga kromosoom ja akrotsentrilistest kromosoomiosadest pisikromosoom, mis üldjuhul kaob 
raku tuumast (võib mõnda aega säilida mikrosatelliidina). 


