IV. PARILIKKUSE KROMOSOOMITEOORIA

1. GENOOM

1.1. Kromosoomid

Kromosoomid avastati 19. sajandi keskel (vt. ptk. I), nimetuse ,kromosoomid” (ingl
chromosomes) vottis 1888. a. kasutusele Saksa tsiitoloog W. von Waldeyer-Hartz. Raku
interfaasis olevas tuumas on tuumamaterjali virvimisel kromosoomid ndhtavad niitja
vorgustiku e. kromatiinina (ingl. chromatin). Moned tuuma piirkonnad virvuvad
intensiivsemalt ja on tumedamad, teised piirkonnad on heledamalt virvunud. Heledalt
virvuvaid piirkondi nimetatakse eukromatiiniks (ingl. euchromatin), tumedalt vér-
vuvaid alasid heterokromatiiniks (ingl. heterochromatin). Kromosoomide virvumise
intensiivsus soltub kromosoomide kokkupakkimise astmest. Aktiivsed geenid asuvad
eukromatiinsetes, inaktiivsed geenid heterokromatiinsetes alades.

1.1.1. Kromosoomide arv

Individuaalsed kromosoomid on nihtavad ja loendatavad raku jagunemisel — mitoosis
ja meioosis. Liigiomast, ithes korduses esinevat mittehomoloogsete kromosoomide arvu
nimetatakse kromosoomide pohiarvuks e. monoploidseks arvuks (ingl. basic number,
monoploid number, x). Seda tihistatakse siimboliga x. Kromosoomide haploidset (ingl.
haploid, n) arvu tihistatakse siimboliga n ning see vastab organismi haploidsele genoo-
mile (ingl. haploid genome). Diploidsetel organismidel langevad kromosoomide péhiarv
ja haploidne arv enamasti kokku. Niiteks on inimese kromosoomide pohiarv 23 ning sel-
line arv kromosoome on nii kiipses munarakus kui ka spermis (x = n = 23). Sugurakkude
iithinemisel moodustub diploidne e. 2n-organism (ingl. diploid, 2n), kellel on 46 kromo-
soomi. Inimese moningates maksarakkudes kromosoomide péhiarv aga neljakordistub
(92). Seetottu on vastavad rakud tetraploidsed e. 4n-rakud (ingl. tetraploid, 4n). Kromo-
soomide pohiarv voib kordistuda veelgi rohkem, niiteks 8-kordseks, mil moodustuvad
oktaploidid e. 8n-rakud (ingl. octaploid, 8n). Paljudel poliiploidsetel organismidel on x ja
n siiski erinevad. Niiteks 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 arvx = 7, haploidne arv
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n = 21. Tetraploidsus (2n = 4x) on iseloomulik taimedele ning esineb ka amfiibidel, rep-
tiilidel ja putukatel.

Kromosoomide pohiarv erineb liigiti, see pole seotud organismi bioloogilise komp-
lekssusega. Naiteks on Aasia viikesel hirvel muntjakil vaid kolm kromosoomi, ménedel
sonajalgadel aga lausa sadu kromosoome. Viikseim teoreetiliselt voimalik kromosoo-
mide arv n = x = 1 on Austraalia buldogsipelgal (ingl. bulldog ant) (Myrmeria pilosula),
kelle haploidsetel isenditel on vaid iiks ja diploidsetel kaks kromosoomi. Tavaliselt on
erinevatel eukariiootsetel liikidel siiski 10-100 kromosoomi (jn. 4.1). Samas on iiksik-
kromosoomides paikneva DNA molekul viga erineva pikkusega — vahemikus 100 000
kuni 10 000 000 000 nukleotiidipaari.
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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 véib
liigi eri sugupooltel erineda.

Osal putukatel avastati lisakromosoomid. Niiteks on emastel rohutirtsudel ks
X-kromosoom (ingl. X chromosome) rohkem kui isastel. Tsiitoloogiliselt on emased
sugukromosoomide poolest iilestiheldatult XX, isased X0 (0 tihistab kromosoomi
puudumist). Sellist soomdiramise tiiiipi nimetatakse X0-soomairamissiisteemiks



(ingl. X0 sex determination system). Emaste meioosis on kaks X-kromosoomi paarina XX.
XX-kromosoomid lahknevad ja moodustuvad munarakud, kus igas on iiks X-kromosoom.
Seevastu isastel liigub iiksik X-kromosoom meioosis teistest kromosoomidest sdltuma-
tult ning ainult pool spermidest saab selle. Seeparast moodustuvad parast munaraku ja
spermi ithinemist rohutirtsudel kahte tiiipi jirglaseid: XX-kromosoomidega emased ja
X-kromosoomiga isased suhtes 1 : 1 (jn. 4.2). Tunnuste pirandumise seisukohalt on tih-
tis, et moodustuvate isaste ainus X-kromosoom parineb igal juhul emalt ja emaste kahest
X-kromsoomist tiks isalt, teine emalt.

Inimese
X- ja Y-kromosoomid

Sugukromosoomide parandumine Sugukromosoomide parandumine
XX-emastel ja X0-isastel loomadel XX-emastel ja XY-isastel loomadel

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

doautosoomseid geene).

Paljudel teistel organismidel on molemal sugupoolel vordne arv kromosoome, kuid
sugukromosoomid erinevad oma kuju ja neis olevate geenide poolest. XY-soomiira-
missiisteem (ingl. XY sex determination system) on inimesel, enamikul teistel imetajatel,
ménedel putukatel (Drosophila) ja ménedel taimedel (Ginkgo). X Y-soomadramissiisteemi
avastasid teineteisest sdltumatult Nettie Stevans ja Edmund Beecher Wilson 1905.
aastal. Selles siisteemis on meestel morfoloogiliselt X-kromosoomist eristatav Y-kro-
mosoom (ingl. Y chromosome). Nimelt on inimese Y-kromosoom oluliselt viiksem kui
X-kromosoom ning Y-kromosoomi tsentromeer on palju lihemal iithele kromoosoomi
otsale (kromosoom on akrotsentriline). Siiski on X- ja Y-kromosoomi mélemad ots-
mised e. terminaalsed jirjestused homoloogsed (jn. 4.2), mistdttu X- ja Y-kromosoomid
saavad meioosis omavahel paarduda tinu 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, piranduvad nad jirglastele nagu
autosoomsed geenid.

XY-soomidramissiisteem voimaldab isastel moodustada vordsel arvul kaht titpi
gameete, X- ja Y-kromosoomiga. Seepirast nimetatakse isasorganisme heterogameet-
seks sugupooleks (ingl. heterogametic sex), et eristada neid emastest, kes moodustavad
iihesuguseid X-kromosoomiga gameete ning keda nimetatakse homogameetseks sugu-
pooleks (ingl. homogametic sex). Jirglase soo miiramisel on emasorganism seega
indifirentne, s.t., et see, kas siinnib poeg voi tiitar, sdltub vaid isast, isasorganismi spermi
tutbist. Spermide ja munarakkude juhuslikul ihinemisel peaks jarglaste hulgas isaseid ja
emaseid olema vordselt, suhtes 1 : 1 (jn. 4.2). Tegelikkuses moodustub viljastumisel aga
XY-jirglasi (poisse) ca 30% rohkem kui XX-jirglasi (tiitreid). Selle nihtuse iiheks selgitu-
seks on, et Y-kromosoomiga spermidel on viljastumisel eelis, nad on kergemad, liiguvad
kiiremini ning neil on eelis saada voitjaks voidujooksus, kus vaid esimene sperm viljas-
tab munaraku. Ent loote arengus on XY-embriiod viiksema elujouga. Seetottu on siinnil
poiste ja tidrukute suhe ca 1,05 : 1 e. poisse on ligi 5% rohkem. Parimal jirglaste andmise
ajal (20-a) on populatsioonis mélemat sugupoolt juba vordselt. Jirelikult on poisslapsed

Joonis 4.3. Soo madramine lindudel. Emased on
heterogameetsed (ZW) ja isased homogameetsed

Sugukromosoomide parandumine
ZZ-isastel ja ZW-emastel lindudel

(Z7).Jirglaste sugu on madratud emalt saadava (Z-

voi W-) sugukromosoomiga.



(isasorganismid) juba geneetilisel pohjusel viiksema elujouga kui tiitarlapsed. Kas neid
tuleks rohkem hoida?

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

Meeldejatmiseks

Rakkude jagunemisel tulevad nahtavale intaktsed kromosoomid, muidu on need rakutuumas néhtavad
difuusse niidistikuna, mida nimetatakse kromatiiniks.

+ Kromosoomide pohiarv x iihtib diploidsetel organismidel (mitte poliiploididel) kromosoomide haploidse
arvugan.

« Diploidsete organismide somaatilistes rakkudes on kaks korda rohkem kromosoome kui haploidsetes
gameetides.

Kahe sugupoole autosoomid on Gihesugused, ent sugukromosoomid erinevad teineteisest.

XY-soomddramissiisteemis (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 maaratus

Loomariigis on sugu iiks enim varieeruvaid tunnuseid. Neid liike, kelle puhul eristuvad
selgelt isased ja emased, nimetatakse lahksugulisteks. Mittesugutunnuste erinevust (nt.
mootmed, sarved, kihvad, virvus) nimetatakse suguliseks dimorfismiks (ingl. sexual
dimorphism). Monedel juhtudel on lahksugulisus aga miiratud pigem keskkonnafakto-
rite kui kromosoomidega. Niiteks monedel kilpkonnaliikidel ja krokodillidel mairab
soo temperatuur. Kilpkonnamunade haudumisel temperatuuril iile 25°C moodustuvad
emasjirglased, madalamal temperatuuril isased. Krokodillidel on olukord vastupidine:
madalamal temperatuuril moodustuvad emased, korgemal temperatuuril isased. Seega
on temperatuuril siin vaid kindlate, jirglaste sugu méaravate geenide aktiveerimise roll.
Omaette kiisimuseks on sugupoolte suguline kiitumine. Bioloogiliseks normiks on juht,
kus erinevad sugupooled kiituvad heteroseksuaalselt (ingl. heterosexual). Fiisioloogi-
line ja romantiline orienteeritus molema sugupoole suhtes esineb biseksuaalidel (ing].
bisexual), vaid endaga sama sugupoole suhtes aga homoseksuaalidel (ingl. homosexual).

Soomiidramisteooriaid on sadu, itks miistilisem kui teine. Kirgiisi karjakasvatajad
arvasid, et poisslapse sugu on miiratud killma pohjatuulega ning tiitarlapse oma sooja
l6unatuulega kriitilisel momendil (viljastumisel). Osa inimesi usub, et soo miiramine
on seotud kuu faasidega. Siiski on monel soomairamise alternatiivteoorial oma genee-
tilis/fisioloogiline tagapohi tdiesti olemas. Sellised on teooriad, kus tihtsustatakse
sugupotentsiaali kui tunnust. Tagapohi 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 voimelised voitma kergemaid Y-kromosoo-
miga variante ning nad on efektiivsemad viljastamaks munarakku. Ndidetena tuuakse
fakte, kus geoloogidel siinnivad valdavalt tiitred (geoloogid on kaua ekspeditsiooni-
del/vilitdddel, aga mitte koos naistega!). Sojaajal siinnivad tagalas aga valdavalt poisid.
Viimasel juhul eeldatakse, et tugevamad mehed ldksid rindele ning tagalasse jiid noérgu-
kesed (pupujukud), kes meeste poua tottu muutusid suguliselt veelgi rohkem kurnatuks.
Tulemusel on eelistatud kiiremad Y-kromosoomiga spermid. Viimatimainitud teooriaid
nimetatakse soomairamise fiisioloogilisteks teooriateks (ingl. physiological theory of
sex determination).

Siiski, soo geneetiline mairatus soltub esmajirjekorras ikkagi kromosoomidest,
oigemini sugukromosoomides paiknevatest kindlatest geenidest. Sugukromosoomidega
midratava soo puhul riigime soomiiramise kromosoomiteooriast (ingl. chromosomal
theory of sex determination). Soo geneetilisel miiratusel on seejuures rida erinevaid meh-
hanisme.

1.2.1. Inimese soo maaramine

Kuivord inimesel on emasorganismid kromosoomidega XX ja isasorganismid XY, siis
inimesel saab sugu olla mairatud kas X-kromosoomide arvuga v6i Y-kromosoomi esine-
mise voi puudumisega. Inimese puhul on tinapieval teada, et dige on teisena nimetatud
hipotees. Y-kromosoomi otsustavat osa rohutavad ka muud uurimisandmed, nditeks
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 mairab isasorganismi sugutunnuste ja -oma-
duste tekke.

Testist mairav faktor TDF (ingl. testis-determining factor, TDF) on geeni SRY e.
sugu miirava Y-piirkonna (ingl. sex-determining region Y) produkt. See piirkond asub
Y-kromosoomi lithikeses dlas pseudoautosoomse piirkonna lihedal. SRY-geen avastati
ebaharilikel isenditel, kelle sugukromosoomid ei ithtinud 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. Jarelikult
on SRY-piirkond isasust mairav 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 rakutiiiipide retseptoritega. Parast seondumist kannab
hormoon-retseptorkompleks signaali iile tuuma, mairates sellega, kuidas rakk edaspidi
diferentseerub. Eri tiitipi rakkude diferentseerumisega saavutatakse isasorganismide
esmalt primaarsete sugutunnuste (genitaalid) ning jirgnevalt sekundaarsete sugutun-
nuste areng (tugev lihaskond, habeme kasv, jame hiil). Kui testosterooni signaalsiisteem
ei toota, siis testosterooni poolt indutseeritud tunnuseid ei moodustu ning organism
areneb emasorganismiks. Uheks 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 dihiidrotestos-
teroon — toimivad sama retseptori kaudu, mida nimetatakse androgeeniretseptoriks
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(ingl. androgen receptor). Androgeeni retseptorgeen ei mojuta aga niiteks testiste moo-
dustamise geeni SRY toimet. Seepirast moodustuvad XY-genotiiibiga isenditel algul
testised ning moodustatakse ka isassuguhormooni testosterooni, kuid testosterooni-
retseptori puudumise téttu (ffm-mutatsioon) signaal edasi tuuma ei kandu ja organism
areneb emasorganismiks. Niisuguse p66rdega tekib arengus olukord, kus viljaareneval
naisel munasarju ja emakat ei moodustu, s.t. nad on steriilsed. Nidhtust nimetatakse
testikulaarseks feminisatsiooniks (ingl. testicular feminization), uuema nimetusega
androgeenitundetuse siindroomiks (ingl. androgen insensitivity siindrome, AIS). Mutant-
set tfm-geeni parandatakse tiiipilise X-liitelise geenina, mis kandub edasi jirglasele vaid
emasorganismist heterosiigootsele XY-meestele, kellest saab fenotiiiibiliselt naine (geno-
tiiibilt mehed kromosoomidega XY). Testikulaarse feminisatsiooniga naised ei tohi
spordis voistelda koos naistega, sest nende keha konstitutsioonilised eripirad on suuresti
meestiiipi. Kuivord neil on vaid iiks X-kromosoom, siis puudub neil rakutuumas Barri
kehake (ingl. Barr body), mille midiramine on lihtne ja hélbus (vt. kiesoleva ptk. alaosa
1.2.3).

Soo geneetilisel madramisel osalevad ka autosoomsed geenid. Inimesel on kirjelda-
tud 20 erisugust autosoomset SOX-geeni. Need koik méiravad transkriptsioonifaktorite
moodustumist, mis reguleerivad inimesel seksuaalset ja neuraalset arengut. Neist tun-
tuim on geen SOX9 (17q24), mis tunneb ira nukleotiidijirjestuse CCTTGAG ning mille
mutantne alleel v6ib indutseeerida testise arengut ka SRY-geeni puudumisel. Ilmselt on
siiski ka munasarjade moodustumine geneetiliselt aktiivne protsess. Naiteks on kirjelda-
tud emasust mairavat geeni FOXL2.

1.2.2. Soo maaramine loomorganismidel

Juba 1921. a. avastas Calvin B. Bridges (1889-1938) ebahariliku kromosoomi-
arvuga Drosophila uurimisel, et dddikakarbse sugu mairatakse X-kromosoomide arvu
suhtega autosoomidesse (X : A ) (ingl. X : A ratio) ning Y-kromosoomil, erinevalt
inimesest, pole soo madramisel mirgatavat osa. Samal ajal on nii inimesel kui ka dadika-
karbsel sama tiiipi sugukromosoomide komplektid: XX on emased ja XY isased. Drosophila
X : Y suhe 0,5 méirab isaste tekke, suhe 1 emaste moodustumise ning vahepealne suhe
0,5...1,0 vahepealsete sugutunnustega isendite e. intersekside (ingl. intersex) arengu.
Aidikakirbse Y-kromosoomil pole mingit osa soo fenotiiiibilisel maéramisel, kuid tema
olemasolu on siiski vajalik isaste viljakuseks. Drosophila soo miaramise molekulaarseid
mehhanisme kisitleme arengugeneetika osas (vt. ptk. XXV).

Monedel putukatel on soomédidramismehhanism méidratud hoopis sellega, kas
organism on haploidne voi diploidne. Niiteks mesilastel arenevad emased viljastatud
munarakust (diploidsetest embriiotest), isased aga viljastamata munarakust (haploidsed
embriiod) (jn. 4.6). See, kas emasest areneb reproduktiivne vorm (kuninganna), soltub
emase toitumisest larvina. Niisuguses siisteemis kontrollib kuninganna isaste ja emaste
suhet reguleerides viljastamata munade suhtelist hulka (mis on tegelikkuses viike). Ena-
mus jarglastest moodustub viljastatud munarakkudest, kuid need emased on steriilsed ja
nad on tarus toomesilasteks. Soomairamise haplo-diplosiisteemis (ingl. haplo-diplo sys-
tem of sex determination) moodustatakse munarakke kuninganna poolt meioosis ja sperme
isaste poolt hoopis mitoosiprotsessis (isased on ju haploidsed!).



BII009}TWIO0SOUWIONY ISTI[IIEJ

(UOOISIESIUILUAY JUITT[NY 1SV} GRUISD)
SUESI PRUNISISIUIW] qNISNPOOW Aﬁmv [ruoorsyeInW 1293 1103das191110019)50359, 1] U933 1101das5101TU0019150159) ANNIISIOW STOOSOWOIY-Y B (1s9o3uns - (7 1, MOy
PALIDIUIWIZNOP NSNS qereew) U998- 1S [dNNINISIOW UO STWOOSOWOIY-X 1Y ‘SIS PJLILLU UO NZNSSLS] 'UOOISIBSTUTIIN] JUILL[NYT]$) Bl [9SIUITUT JUTWILLW 00§ '§' STUOO[

saaw ebiuooisyeynw-wy)

pasnuunynbns
pasJeepunyas el
pasieewnd aysiy

ebiuaab-wyy 1dnnpjisisw
S33IN INTVVINHON




Pirilikkuse kromosoomiteooria

Diploidne Haploidne
emane isane

Joonis 4.6. Soo mddramine mesi-
lastel (Apis sp.). Emased moodus-
tuvad viljastatud munarakkudest
jaon diploidsed ning isased viljas-
tamata munarakkudest ja on hap-
Kuninganna Téomesilane Isamesilane loidsed. Fertiilne emane (kunin-

(emane, ganna) kontrollib jarglaste hulgas

steriilne) emaste ja isaste suhet: enamasti
Autosoomsete kromosoomide parandumine moodustuvad steriilsed emased

mesilaste soo maaramisel (tébmesihsed)
2 .

Ka moningatel herilaste liikidel on soomairamise haplo-diplosiisteem, kuid siin moodus-
tatakse harva ka diploidseid isaseid, kes on aga alati steriilsed. Herilaste (Bracon hebetor)
detailsel geneetilisel analiiiisil ndidati, et diploidsed isased olid sugu méiarava lookuse X
suhtes alati homosiigootsed, seevastu diploidsed emased olid selle lookuse suhtes alati
heterosiigootsed. Nimetatud X-lookuses on palju erisuguseid alleele. Seetottu moo-
dustuvad suguluses mitteolevate isaste ja emaste ristumisel pea alati heterosiigootsed
diploidsed emased. Kui ristuvad aga suguluses olevad isendid, siis voivad moodustuda
X-lookuse suhtes homosiigootsed isased, kes on seetottu steriilsed.

1.2.3. Geneetiliselt mosaiiksed isendid
Loomade areng soltub suuresti geenikoopiate arvust. Diploidsetel loomorganismidel on
geenid kahe koopiana, kuid moningatel organismidel on sugu méaratud lihtsalt sellega,
kas neil on iiks (isastel) voi kaks (emastel) X-kromosoomi. Nagu eespool juba nimeta-
sime, ridgitakse sel puhul X0-soomiidramissiisteemist (ingl. X0 sex determination
system). Niisugustel liikidel voidakse sugu méirata eeldatavalt (a priori) kolmel viisil:
1) iga X-liiteline geen td&tab isastel kaks korda tugevamini kui emastel, s.t. toimub
hiiperaktivatsioon (ingl. hyperactivation);
2) iiks X-liitelise geeni koopia on emastel inaktiivne, s.t. thel X-kromosoomil on
toimunud inaktivatsioon (ingl. inactivation);
3) iga X-liiteline geen toStab emastel kaks korda nérgemini kui isastel, s.t. X-kromo-
soomi geenidel on toimunud hiipoaktivatsioon (ingl. hypoactivation).



Kaik nimetatud kolm voimalust esinevad ka looduses: esimene mehhanism on iseloomulik
Drosophila’le, teine imetajatele (nt. inimene) ning kolmas varbussile (Caenorhabditis ele-
gans). Sugu miiravate geenide geneetilist regulatsiooni ja avaldumismehhanisme kisitleme
pikemalt hiljem eukariiootide geneetilise regulatsiooni ja arengugeneetika peatiikkides.

Drosophila X-liiteliste geenide doosikompensatsioon (ingl. dosage compensation) saa-
vutatakse X-liiteliste geenide aktiivsuse suurendamisega (hiiperaktivatsioon) isastel, kus
spetsiifilised valgud komplekseeruvad isaste X-kromosoomi erinevate saitidega ning lili-
tavad sisse nende geenide kahekordse avaldumise taseme. Tulemuseks on, et X-liiteliste
geenide produktide hulk on isastel ja emastel enam-vihem vordne. Platsentaarimetajatel
saavutatakse X-liiteliste geenide doosikompensatsioon emaste ithe X-kromosoomi inakti-
vatsiooniga (jn. 4.7). Sellise mehhanismi olemasolu niitas esmakordselt briti geneetik Mary
Lyon 1961. a. Nimelt, hiire embriios toimub X-liiteliste geenide inaktivatsioon juba parast
seda, kui embriio koosneb vaid monesajast rakust. Sel ajamomendil votab iga rakk vastu sol-
tumatu otsuse, kumb X-kromosoom inaktiveerida. Inaktiveeritava X-kromosoomi valik on
seega juhuslik, kuid kui valik on tehtud, siis parast seda jaab sama kromosoom inaktiveeri-
tuks ka sama raku koigil jarglasrakkudel. Selle tagajirjel on emased imetajad geneetilised
mosaiigid (ingl. genetic mosaics), umbes pooltes rakkudes on inaktiveeritud emalt parit
X-kromosoom ja iilejadnud pooltes isalt parit X-kromosoom. Kuivord emaste ja isaste X-kro-
mosoomides on geenide erisugused alleelid, siis X-liitelised geenid médaravad kaht erinevat
fenotiiiipi. Kenad niited fenotiiiipilisest mosaiiksusest (ingl. phenotypic mosaics) ilmnevad
hiirte ja kasside karvavirvuse mustri puhul, kus karvkatte pigmentatsiooni tiitip ongi maa-
ratud X-liiteliste geenidega (jn. 4.8). Heledad laigud on méiratud iihe, tumedad laigud teise
alleeli poolt. Seevastu teistel kassidel on iihe alleeli poolt moodustatud mustad laigud, teise
alleeli poolt aga hoopis kollased laigud (kassid on nn. kilpkonnakarva). Iga karvalaik vas-
tab pigmenti moodustavate rakkude (melanotsiiiidid) kloonile, mis parineb eellasrakkude
mitootilisest paljunemisest X-kromosoomi inaktivatsiooni ajal. Jarelikult moodustab tihe
kindla genotiiiibiga organism erisuguste tunnustega (avaldumisega) epigenoomseid (ingl.
epigenomic) fenotiiiibilisi mosaiike.

Inaktiveeritud X-kromosoom erineb aktiivsest X-kromosoomist. Ta on tugevalt metii-
litud ja kondenseerunud, olles valgusmikroskoobis nihtav tuumade virvimisel tuuma
sisemembraanile kinnituva tumeda tipina, Barri kehakesena (ingl. Barr body). Nimetus on
antud esmaavastaja, Kanada geneetiku Murray H. Barri (1908-1995) auks. Inaktiveerunud
X-kromosoom replitseerub rakkude jagunemisega stiinkroonselt teiste kromosoomidega,
kuid jaab ikka koigis somaatilistes rakkudes inaktiveerunuks. Inaktiveerunud X-kromo-
soomi reaktivatsioon (ingl. reactivation) toimub vaid sugurakkudes. Barri kehakeste arv on
X-kromosoomide arvust ithe vorra viaiksem, s.t. inimesel on aktiivne vaid iiks X-kromosoom.

Meeldejatmiseks

« Inimeste sugu on mddratud Y-kromosoomis asuva dominantse SRY-geeni poolt, mille produktiks on tes-
tiste moodustamist maarav faktor (TDF), mis pdhjustabki embriio arengu isasorganismiks.

« X-liitelise androgeeni retseptorgeeni puudumisel areneb XY-embriiotest testikulaarsel feminisatsioonil
e. androgeenitundetuse siindroomi korral emasorganism (genotiiiibilt isane, fenotiiiibilt emane).
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Joonis 4.7. X-kromosoomi inaktivatsioon imetajatel. Igas varase X X-embriio rakus toimub juhuslikult iihe
X-kromosoomi inaktivatsioon. Inaktiveeritud X-kromosoom reaktiveeritakse oogeneesis.

eellasrakud

Joonis 4.8. Epigenoomsed virvusmosaiigid emaste imetajate heterosiigootsete varvusgeenidega X-kromo-
soomide inaktivatsioonil. Pigmenti moodustavate rakkude jirglased on pigmenteerunud ja moodustavad
organismide kehal virvuslaike (nt. emaskasside mustad-kollased laigud).



« Drosophila’l on sugu madratud 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 mdaratakse sugu kromosoomikomplekti arvuga: haploidsetest embriiotest arenevad
isased ja diploidsetest emased (haplo-diplomehhanism).

Radikakarbse X-liiteliste geenide doosikompensatsioon saavutatakse isaste iiksiku X-kromosoomi hiiper-
aktivatsiooniga.

Imetajate X-liiteliste geenide doosikompensatsioon saavutatakse emasorganismide iihe X-kromosoomi
inaktivatsiooniga.

« Emaste erinevate X-kromosoomide aktiivsuse tdttu on emased imetajad geneetilised mosaiigid ning
vastavate tunnuste avaldumine peegeldub neil epigenoomselt fenotiiiibilises mosaiiksuses, nditeks
nende karvavarvuse mustris.

2. PARILIKKUSE KROMOSOOMITEQORIA

Pirast Mendeli seaduste taasavastamist sai viga paljudele selgeks, et geenid asu-
vad kromosoomides, kuid seda ei suudetud veel aastaid kindlalt toestada. Alles 1910.
aastal onnestus Ameerika bioloogil Thomas H. Morganil niidata dddikakérbsel (Dro-
sophila melanogaster), et silmavirvust miirav geen paikneb X-kromsoomis ning et
Y-kromosoomis vastav geen puudub. Morgani avastus pohines mutantsete valgesilmsete
isaskirbeste saamisel. Nimelt pohjustas silmade valget virvust retsessiivne mutatsioon,
mis avaldus isaskirbestel. T. H. Morgan sai Nobeli teaduspreemia 1933. a. Hiljem, kui
iiks tema tudengitest, C. B. Bridges, sai erisuguse sugukromosoomide arvuga dadika-
kirbseid ja teine, Alfred F. Sturtevant (1891-1970), koostas esimese geneetilise
kromosoomikaardi, saadi uurimisandmed, mille alusel formuleeriti 1plikult parilik-
kuse kromosoomiteooria (ingl. chromosome theory of heredity).

2.1. Suguliiteline parandumine

2.1.1. X-liiteline parandumine
X-liiteliste geenide (ingl. X-linked genes) pirandumine seondub X-kromosoomiga. Kui-
vord dddikakirbse (ka inimese) isastel on vaid iiks X-kromosoom, siis avalduvad neil alati
X-kromosoomis asuvad retsessiivsed alleelid. Geeni tihekordset esinemist diploidsetel
organismidel nimetatakse hemisiigootseks (ingl. hemizygous) olekuks. Kahe X-kromo-
soomiga emasorganismidel on tavajuhtudel retsessiivse mutatsiooni avaldumiseks vajalik
mutatsiooni homosiigootsus. Isaste ja emaste organismide erinevast X-kromosoomide
arvust tulenevalt on X-liiteliste geenide parandumisel, vorreldes autosoomsete geenide
parandumisega, rida eriparasid. Kokkuvotlikult on need jargmised:
1) tulemused s6ltuvad ristamissuunast (autosoomsetel geenidel ei soltu);
2) lahknemine voib toimuda juba esimeses hiibriidses polvkonnas (autosoomsetel
geenidel ei toimu);
3) esineb ristpirandumine, kus tiitred on isa ja pojad ema tunnusega (autosoom-
sete geenide puhul sellist lahknemist ette ei tule);
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4) lahknemissuhted teises hiibriidses pélvkonnas on erinevad, séltudes vanem-
vormide geenide paiknemisest (autosoomsetel geenidel on alati samad
lahknemissuhted);

S) tunnuste avaldumine sdltub soost, s.t. avaldub sagedamini iihel (X-liitelisus) voi
ainult iihel (Y-liitelisus) sugupoolel (autosoomsete geenide puhul sellist sdltuvust
eiole).

2.1.1.1. Tunnuste suguliiteline avaldumine

Looduses esinevad metsiktiitipi dddikakiarbsed on punasilmsed. Punast silmavarvust
mairava geeni dominantset alleeli tihistame w*. Valgesilmsust mairavat retsessiivset
alleeli tihistatakse w. Punasilmsete emaste (w*w*) dddikakirbeste ristamisel valgesilm-
sete isastega (w), saadakse F -polvkonnas vaid punasilmseid kirbseid (jn. 4.9). Seega,
nagu autosoomsete geenide puhul, avaldub siin esimeses hiibriidses polvkonnas vaid
dominantne tunnus ning kéik jirglased on ithesuguse dominantse tunnusega (punasilm-
sed). F -polvkonna kirbeste omavahelisel ristamisel saadakse F,-polvkond, kus puna- ja
valgesilmsete suhe on 3 : 1, nagu autosoomsel monohiibriidsel ristamiselgi, kuid erinevalt
autosoomsest pirandumisest on siin valgesilmsed vaid isased. Isastest on pool puna- ja

Joonis 4.9. Suguliiteline paran-
dumine dominantse tunnusega
emaste didikakirbeste (Droso-
philia sp.) korral. Suguliite-
line pirandumine toimub nagu
autosoomne parandumine, kuid
F -polvkonnas on retsessiivse
tunnusega vaid isased (tunnus
seostub sooga). Addikakirbse
punasesilmsust madrab metsik-
taiipi alleel (w*), valgesilmsust

mutantne alleel ().



pool valgesilmseid. Jirelikult toimus suguliitelisel pairandumisel (ingl. sex linkage)
F,-pélvkonnas tunnuste lahknemine sltuvalt soost.

2.1.1.2. Ristparandumine

Retsiprooksel ristamisel on vanemvormideks valgesilmsed emased (ww) ja punasilmsed
isased (w") (jn. 4.10). Sellisel ristamisel lahknevad tunnused juba F -pSlvkonnas: koik
tiitred on punasilmsed ja kdik pojad valgesilmsed. Seega ema tunnus (valgesilmsus)
pirandus edasi poegadele ja isa tunnus (punasilmsus) tiitardele. Seda nihtust nimeta-
takse ristparandumiseks (ingl. cris-cross inheritance). Sarnaselt véivad piranduda ka
inimese X-liitelised tunnused. Seepérast titleb ka rahvasuu, et tiitred on isa moodi ja pojad
ema moodi. Geneetikas on sellel siigavam mote, nimelt eri sugupooltel tunnused segune-
vad, mis takistab sugupooltele iseloomulike tunnuste looduslikku valikut. F -pdlvkonnas
saadakse kisitletavas ristamises puna- ja valgesilmsete lahknemine suhtes 1 : 1, mis on
teatavasti iseloomulik hoopis analiiiisivale ristamisele. Seejuures on nii isaste kui emaste
hulgas pool puna- ja pool valgesilmseid. Jarelikult saime siin retsiprooksel ristamisel
totaalselt erinevad lahknemistulemused, mis niitab, et ristamistulemused soltuvad toe-
poolest ristamissuunast.

Joonis 4.10. Suguliiteline paran-
dumine dominantse tunnu-
sega isaste dddikakirbeste (Droso-
philia sp.) korral. Erineb auto-
soomsest péirandu—misest: F1'
polvkonnas lahknemine; F -polv-
konnas ristpirandumine (titred
isa ja pojad ema tunnusega);
F -polvkonnas lahknemissuhe
1 : 1 nii emaste kui isaste hul-
gas. Addikakirbse punasilmsust
madrab metsiktiiipi alleel (w),

valgesilmsust mutantne alleel ().
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2.1.2. X-liiteliste ja autosoomsete geenide soltumatu lahknemine

Selgus, et lisaks silmavirvusgeenile on Drosophila X-kromosoomis veel rida muid geene.
Niiteks geenialleel m" maarab normaalse tiivakuju, retsessiivne mutatsioon m aga minia-
tuursed tiivad. Voi metsiktiitipi geen y*, mis méarab halli kehavirvuse, kuid retsessiivne
mutantne alleel y kollase kehavirvuse. Need ja veel mitmed geenid paiknevad kéik X-kro-
mosoomis lineaarselt, igaiiks 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).

Geenid

Tsentromeer

f  forked bristles

miniature wings
v vermilion eyes

sn singed bristles

Joonis 4.11. Drosophila X-kromosoomi ménede

sv crossveinless geenide paiknemist iseloomustav kaart (A. Stur-

tevant ijirgi). F — harkjad harjased; m — viikesed
w  white eyes tiivad; v — kinaverpunased silmad; sn — krassus
y  yellow body harjased; sv - tiivad ilma ristsete tiivasoonteta;

w —valged silmad; y — kollane keha.

X-liiteliste geenide lahknemine ei sdltu autosoomsete geenide lahknemisest, kuid tun-
nuste lahknemissuhted saadakse, s6ltuvalt konkreetsest ristamisest, erinevad. Vaatleme
ristamist, kus emased on viikeste tiibadega punasesilmsed, genotiitibiga m/m, bw*/bw*,
ja isased normaalsete tiibadega pruunisilmsed, genotiiiibiga m*, bw/bw. Nimelt esineb
Drosophila’l ka autosoomis silmavirvust miirav geen, mille metsiktiiiipi alleel (bw*) mii-
rab punase silmavirvuse, retsesssiivne mutantne alleel bw aga pruuni silmavirvuse (bw/
bw). Tiivakuju geen m on suguliiteline. Nagu autosoomsele geenile iseloomulik, saame
silmavirvuse puhul F -polvkonnas lahknemise 3 : 1, e. % punase- ja ¥4 pruunisilmseid
kirbseid. Tiiva kuju osas saame X-liitelisel tunnusel F -polvkonnas lahknemissuhteks
1:1 - pool isastest ja pool emastest on normaalse tiivakujuga, tilejidnud pooled aga
miniatuursete tiibadega. Autosoomsete ja X-liiteliste tunnuste koosjilgimisel ja arvesta-
des sugu, toimus tunnuste séltumatu lahknemine, kuid dihiibriidseks lahknemissuhteks
saadi3:3:3:3:1:1:1:1 (jn. 4.12), mis erineb autosoomsete tunnuste lahknemissuh-
test(3:3:1:1).
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Joonis 4.12. Drosophila X-liiteliste ja autosoomsete tunnuste sdltumatu lahknemine F -polvkonnas. X-liite-
line geen m" médrab normaalsete tiibade, mutant m aga miniatuursete tiibade teket; }-)unasilmsust midirab
autosoomdominantne geen bw*, pruunisilmsust aga geeni retsessiivne alleel bw. Jarglaste sugu arvestades
moodustub lahknemissuhe 3:3:3:3:1:1:1: 1.

2.1.3. Kromosoomide mittelahknemine meioosis

C.B. Bridges avastas, et ebahariliku sugukromosoomide arvuga (XXX, XXY, X0 ja
YO0) dddikakirbestel kaasnevad sugukromosoomide arvu muutusega muutused orga-
nismi fenotiiiibis. Ristates mutantseid homosiigootseid valgesilmseid emaseid (ww)
punasesilmsete isastega (w*), ilmnes jirglaste hulgas ka mitteootuspiraselt iiksikuid
valgesilmseid emaseid ja punasesilmseid isaseid. Erandkirbestel oli sugukromosoo-
mide garnituur muutunud, esinesid liigsed sugukromosoomid v6i sugukromosoomide
puudujiigid. See oli pohjustatud sugukromosoomide mittelahknemisest (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 (genotiiiip X"X") 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 molemas X-kromosoomis on valgesilmsust méadrav mutatsioon w
(X*X"Y), ja iihte X-kromosoomiga isased, kus Y-kromosoom puudub ja kus X-kromosoo-
mis on punast silmavirvust mairav alleel w* (X*0) (jn. 4.13). Lisaks peaksid moodustuma
ka XXX-metaemased ja YO-isased (kus ,0” tihistab kromosoomi puudumist), kuid need
pole elujoulised ning surevad. Drosophila’l on elujouliste jarglaste moodustumiseks vaja-
lik vihemalt ithe X-kromosoomi olemasolu. Samasugust kromosoomide mittelahknemist
on tiheldatud ka isastel, kus gameetide moodustumisel lihevad tihte sugurakku nii X- kui
Y-kromosoom ning teises sugurakus puuduvad sugukromosoomid hoopis.
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Punasesilmne

Valgesilmne emane isane
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Mono-X Nullo-X

DipIo-X

Normaalne munarakk Mittelahknenud munarakud

Spermid

Joonis 4.13. Addikakirbse (Drosophila sp.) X-kromosoomide mittelahknemine pahjustab erandlike omadus-
tega jarglaste teket (C. Bridgesi katse). Valgesilmse emase ristamisel punasilmse isasega moodustuvad ka
erandlikult valgesilmsed XX Y-titred ja punasilmsed steriilsed X0-pojad. Sugukromosoomide mittelahkne-
misel moodustuvad jarglased on XX X-genotiitibiga ning Y0-stgoodid hukkuvad.

Meeldejatmiseks
+ Geenid asetsevad kromosoomides.
« X-liiteliste geenide parandumist nimetatakse suguliiteliseks parandumiseks.

« Suguliiteliste geenide parandumisel saadakse autosoomsete geenide parandumisest erinevad lahkne-
missuhted (s6ltuvad ristamissuunast, tunnused vdivad lahkneda juba esimeses hiibriidpdlvkonnas ning
tunnuste avaldumine seostub sooga).

« Ristparandumisel kandub ema tunnus pojale ja isa tunnus tiitrele.
« Suguliiteliste tunnuste parandumine toimub s6ltumatult autosoomsete geenide parandumisest.

« Meioosis voib toimuda kromosoomide mittelahknemine, mille tulemusel moodustuvad erineva kromo-
soomiarvuga jarglasorganismid.



2.2, Tunnuste parandumise kromosoomne alus

Mendel formuleeris geneetilise tilekande neli pohimotet.
1. Geenialleelid lahknevad e. segregeeruvad teineteisest.
2. Erinevate geenide alleelid kombineeruvad iiksteisest s6ltumatult.
3. Gameetides on igast geenist iiks.
4. Viljastumisel tekivad geenide paarsed kombinatsioonid.

Pirast seda, kui toestati, et geenid paiknevad kromosoomides, sai voimalikuks seletada
Mendeli formuleeritud printsiipe kromosoomide kiditumisega meioosis ja viljastumisel.
Sai voimalikuks jilgida vahetult seda, mida Mendel oli oma katsetest jareldanud.

2.2.1. Lahknemisreegel

Esimese meiootilise jagunemise profaasis homoloogsed kromosoomid paarduvad. Uks
homoloogsetest kromosoomidest on parit emalt, teine isalt. Kui ema oli homostigootne, siis
emalt paritud kromosoom sisaldab nditeks alleeli A, ja kui ka isa oli autosoomse geeni suhtes
homostigootne, siis temalt paritud homoloogne kromosoom sisaldab niiteks alleeli a. Selle
tulemusel on kisitletav F -heterosiigoot vastavas kromosoomipaaris genotiiiibiga Aa. Esi-
mese meiootilise jagunemise profaasis paardunud homoloogsed kromosoomid lahknevad
anafaasis ja suunduvad raku erinevatele poolustele, kusjuures iiks homoloogidest kannab
alleeli A, teine alleeli a. Niisugune homoloogsete kromosoomide fuiisiline lahknemine poh-
justabki alleelide segregeerumist erinevatesse tiitarrakkudesse (jn. 4.14). Jirelikult pohineb
Mendeli alleelide segregatsiooni printsiip homoloogsete kromosoomide lahknemisel e. seg-
regeerumisel (ingl. segregation) meioosi esimese jagunemise anafaasis.

2.2.2. Séltumatu kombineerumise reegel

Ka geenide soltumatu lahknemine pohineb meioosi anafaasis toimuval lahknemisel
(jn. 4.15). Kui vétta ristamiseks homosiigootsed vanemad (AA BB x aa bb), kes erinevad
tiksteisest kahe geeni poolest ning need geenid asuvad erinevates kromosoomipaarides, siis
esimene hiibriidne jirglaskond on heterosiigootne (Aa Bb). Hiibriidide meioosi esimeses
profaasis paarduvad kromosoomid alleelidega A ja a ihes 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. Soltuvalt reastumisest liiguvad anafaasis erinevatele
poolustele esimesel juhul A- ja B- alleelidega ning a- ja b-alleelidega kromosoomid voi teisel
juhul A- ja b- ning a- ja B-alleelidega kromosoomid. Mélemat tiiiipi lahknemised toimuvad
vordtdendosuslikult (50%). Meioosi 16puks moodustuvatest gameetidest on pool (50%)
vanemtiiiipi (AB ja ab, mdlemaid vérdses hulgas), pool aga mittevanematiiiipi e. rekombi-
nantsed (Ab ja aB, molemaid vérdses hulgas) (jn. 4.16). Tulemusel moodustub nelja tiiiipi
gameete, koiki vordse toendosusega (1/4). Seega, kromosoomipaaride sdltumatu lahkne-
mine meioosis tagabki geenide soltumatu lahknemise.

Meeldejatmiseks
Alleelide lahknemine on pohjustatud homoloogsete kromosoomide lahknemisest meioosi | anafaasis.

« Uhe kromosoomipaari lahknemine meioosis ei sdltu teise kromosoomipaari lahknemisest, mistdttu toi-
mubki geenide soltumatu lahknemine.

Pirilikkuse kromosoomiteooria
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Joonis 4.15. Nelja gameetide
tiiiibi moodustumine dihiib-
riidsel ristamisel geenide
soltumatul lahknemisel. Kui

geenid asuvad erinevates kro-

mosoomipaarides, siis nad
AaBb lahknevad teineteisest soltu-
matult. Uhe kromosoomipaari

lahknemine ei soltu teise kro-
mosoomipaari lahknemisest.
Diheterosiigootide Aa Bb lahk-
nemisel moodustub vordse
sagedusega (1/4) nelja tiiiipi
gameete: AB, Ab, aB, ab.

3. KROMOSOOMSED UMBERKORRALDUSED

Organismide genoomis olevate geenide avaldumisel on tihtsad nii geenikoopiate arv
kui ka geenide paiknemine (asetus) kromosoomis. Mélemal juhul viivad kromosoomsed
timberkorraldused reeglina mutantsete fenotiitipide moodustumisele.

3.1. Genoommutatsioonid

Homoloogsete kromosoomide kordust indiviidi (véi raku) kromosoomistikus nimeta-
takse ploidsuseks (ingl. ploydy). Organismi kromosoomide pé&hiarvu (x) lisakoopia(te)
esinemisel on tegemist poliiploidsusega (ingl. polyploidy). Suguliselt sigivatel loom-
organismidel on sugurakud tavaliselt haploidsed, keharakud aga diploidsed. Erinevalt
loomorganismidest on viga paljud taimeliigid poliiploidsed (rohttaimedest 1/3), eelkdige
nende mittesugulise paljunemise tottu.

Kui poliiploididel on kordistunud kogu kromosoomikomplekt, siis on tegemist
euploidsusega (ingl. euploydy), kui aga kromosoomikomplektis on méni kindel kro-
mosoom voi suurem kromosoomildik iile- voi alaesindatud, siis nimetatakse neid
aneuploidseteks (ingl. aneuploydy) organismideks. Molemal juhul on tegemist genoomi
muutustega, s.t. genoommutatsioonidega (ingl. genome mutations). Poliiploidsus hiirib
organismide sugu mairavate geneetiliste mehhanismide toimumist.

3.1.1. Euploidsus

Poliiploidsete organismide koige iseloomulikumaks tunnuseks on see, et nende rakud on
suuremad (rohkem kromosoome, rohkem geeniprodukte) ja tulemuseks on suuremad
indiviidid. Poliiploidsed taimed moodustavad suuremaid seemneid ja vilju ning nende
oied on suuremad. Nende saagikus on suurem. Seepirast on nad soodsad pollumajandus-
tootmisel, samuti sordiaretusel.

Pirilikkuse kromosoomiteooria
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3.1.1.1. Auto- ja allopoliiploidsus

Paljud poluploidid on steriilsed, sest nende meioosis toimub kromosoomide eba-
regulaarne jaotumine tiitarrakkude vahel, mis viib aneuploidsete gameetide tekkeni.
Aneuploidsete gameetide ithinemisel (viljastumisel) ei arene siigoodist tavajuhtudel elu-
joulisi jirglaseid. Uldreegliks on, et paaritu kromosoomide péhiarvuga isendid ei anna
viljakaid jirglaseid. Niiteks triploididel (3n) tekivad meioosis homoloogsete kromosoo-
mide paarid e. bivalendid (ingl. bivalent), kuid kolmas homoloog jiib iiksikuks, ilma
partnerita ning seda nimetatakse univalendiks (ingl. univalent). Kui moodustubki kol-
mest kromosoomist koosnev trivalent (ingl. trivalent), siis anafaasis kolme kromosoomi
vordses hulgas poolustele suunata ei saa. Tavaliselt liheb iihele poolusele iiks kromosoom
ja teisele kaks kromosoomi, millega tekib kordistunud kromosoomiga gameet. Seepirast
ongi triploidsed taimed steriilsed ja neid saab paljundada (nt. banaanid, moned duna-
puusordid, tulbid) vaid vegetatiivselt. Osa poliiploidseid taimi, niiteks véilill (Taraxacum
officinale), saavad paljuneda apomiktiliselt (ingl. apomixis). Sel juhul arenevad seemned
modifitseeritud meioosi libinud munarakkudest, kus kromosoomide arv ei vihenenud.
Need arenevad edasi viljastamata e. partenogeneetiliselt.

Sama liigi kromosoomide péhiarvu kordistumisel nimetatakse poliiploide auto-
poliiploidideks (ingl. autopolyploids). Kui kordistub aga erinevate liikide kromosoomide
pohiarv, nditeks liikidevahelistel hibriididel, siis nimetatakse vastavaid poliiploide allo-
poliiploidideks (ingl. allopolyploids).

3.1.1.2. Viljakate allopoliiploidide saamine

Erinevate liikide ristamisel saadud hiibriidid on tavaliselt steriilsed, sest nende meioos
on kromosoomide erisuguse arvu tottu ebaregulaarne. Kui hiibriidi kromosoomistikku
aga kordistada, siis saame tetraploidi (ingl. tetraploid), kus mélema 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 nditeks juhul, kui moodustuvad gameedid, kus kromosoomid ei ole poo-
lustele lahknenud (diploidsed gameedid). Hiibriidsed tetraploidid sisaldavad seega
vanemorganismide duplitseerunud kromosoomikomplekte. Seega, viljakate allopoliiploi-
dide saamiseks on vaja kromosoomistik kordistada ning saavutada olukord, kus iga liigi
kromosoomikomplekt oleks esindatud paarisarvulises korduses. Ulalkisitletud hiibriidse
tetraploidi puhul on mélema liigi kromosoomikomplektid kahes korduses.

Poliploidid, kes saadakse ldhedaste, kuid erinevate liikide ristamisel, e. allopoluploi-
did on mirksa suurema toendosusega viljakad kui need, kes saadakse sama liigi sisesel
ristamisel, e. autopoliiploidid. Pohjus seisneb selles, et allopoliiploidide]l moodustuvad ja
lahknevad erinevate liikide kromosoomsed bivalendid tipselt, kui aga on kordistunud
sama liigi kromosoomistik, ei pruugi niiteks tetraploidi tetravalent jaotuda korrektselt
bivalentidena tiitarrakkude vahel.

Tanapieval kasvatatavad nisusordid (Triticum aestivum) on heksaploidsed (2n = 42),
kus on toimunud kolme erineva metsiku eellasliigi haploidse kromosoomistiku (kéik
7 kromosoomi) kordistumine (jn. 4.18). Seetéttu on heksaploidi sugurakkudes 21
kromosoomi ning viljakal heksaploidsel nisul 42 kromosoomi, kus kolm erinevat kromo-
soomikomplekti on kordistunud. Viljakate hiibriidsete poliiploidide saamisel on iildjuhul
vajalik, et eri liikidel on samasugune kromosoomide pohiarv.

Pirilikkuse kromosoomiteooria
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Joonis 4.17. Fertiilsete tetraploidide saamine. Kahe diploidse taime ristamisel saadakse hibriid, mis on
meioosi hiirumise tottu steriilne. Meioosis kromosoomide mittelahknemisel saavutatakse kromosoomide
arvu kordistumine ning tetraploidse jarglase teke. Tetraploidi meioos on regulaarne, sest nii A- kui ka B-kro-
mosoomid moodustavad paare ja lahknevad vordselt. Euploidsete gameetide (AB) iihinemisel saadakse
fertiilsed suguliselt paljunevad tetraploidsed jarglased.

Hibriidsetel poliploididel ei pruugi vanemate omadused summeeruda. Heaks niiteks
on 1928. aastal Vene geneetiku Georgii D. Karpechenko (1899-1941) loodud viljakas
redise (Raphanus sativus) ja kapsa (Brassica oleracea) allopoliiploidne hiibriid Raphano-
brassica. Mélemal liigil on kromosoomide pohiarv 7. Vastupidi ootustele oli sellel
hibriidil aga kapsa juur ja redise varred ning see oli tiielikult mittes66dav. Vaatamata
kesisele praktilisele viartusele loodi sellega allopoliiploidide saamise meetod.

3.1.1.3. Koespetsiifiline poliiploidsus ja poliiteensus
Monedel organismidel muutuvad arengus vaid tiksikud koed poliiploidseteks, nditeks
endomitoosiga (ingl. endomitosis). Sel juhul saadakse geeniproduktide kiire suurenemine.
Inimese maksa- ja neerurakkudes moodustuvad endomitoosiga tetraploidsed rakud.
Moningatel erijuhtudel titarkromatiidid ei eraldu teineteisest, vaid hoopis
replitseeruvad korduvalt, moodustades poliiteenkromosoomid (ingl. polytene chromo-
somes). Poliiteenkromosoomid avastas 1881. a. Prantsuse embriioloog Edouard-Gérard
Balbiani (1825-1899), uurides surusiise e. hioronomiidi (Chironomidae)



Kromosoomic
kordistumine

Joonis 4.18. Kaasaegse heksaploidse (6n)
nisu saamine erinevate diploidsete liikide
jarjestikulisel hubriidimisel. Parast iga
hiibriidi saamist kromosoomide arv kor-
distub. Gameetide kromosoomide arv n
on antud allakriipsutatult.

stljenddarmerakke. Drosophila vastsete siilljendarmete rakkudes moodustub kuni 4096
(2) sellist replikatiivset koopiat. 12-kordse replikatsiooni tulemusel on kromosoo-
mid paljuniitsed e. poliineemsed (ingl. polynemic chromosomes). Sellist DNA kogust
saab aga juba holpsasti jilgida valgusmikroskoobis. Poliiteensetes kromosoomides
nieme, et osa kromosoomipiirkondi on suurema (tumedad vo6did), teised aga viiksema
DNA kondenseerumise astmega (heledad v66did). Tumedalt virvuvaid véte nime-
tatakse kromomeerideks (ingl. chromomeres). Kromosoomide virvimisel moodustuv
kromosoomivéddistik (ingl. banding) on kromosoomispetsiifiline. Drosophila poliiteen-
kromosoomidel on veel kaks lisaomadust:
1) kamitootiliste rakkude interfaasi kromosoomidel toimub tipne paardumine ja
endomitoos;
2) poliiteenkromosoomide kdik tsentromeerid koonduvad kromotsentriks (ingl.
chromocenter).

Pirilikkuse kromosoomiteooria
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Politeenkromosoomide eukromatiinsetel aladel on aktiivsed geenid, mis on nihtavad
heledate puhetunud aladena e. puffidena (ingl. puffs), mille eriti suuri vorme kutsutakse
Balbiani rongaks. Need on aktiivselt transkribeeritavad geenialad. Puffide teket ja kadu-
mist dddikakirbsel kontrollib steroidne arenguhormoon ekdiisoon (ingl. ecdysone), kuid
seda mojutab niiteks ka temperatuuri§okk. Viimasel juhul moodustuvad puffid poli-
teenses kromosoomis temperatuuri§oki geenide kohal. Kahjuks inimesel poliiteenseid
kromosoome ei ole ning selliselt inimese kromosoome uurida ei saa. Poliiteenkromosoo-
mid esinevad kahetiivalistel (Diptera).

3.1.2. Aneuploidsus

Aneuploidsuse korral toimub iiksikkromosoomi véi kromosoomi suurema osa (nt. kro-
mosoomi 6lg) kordistumine vdi kaotamine. Organisme, kus kromosoom vdi tema osa
on alaesindatud, nimetatakse hiipoploidideks (ingl. hypoploid), kus aga iileesindatud,
hiiperploidideks (ingl. hyperploid). Aneuploidsusega pohjustatud genotiiiibilise muutu-
sega (mutatsiooniga) kaasneb fenotiiiibiliste tunnuste muutus (mutantne fenotiiiip).

3.1.2.1. Trisoomia ja monosoomia

Kui genoomis on lisandunud iiks kindel kromosoom, siis on tegemist trisoomiaga (ingl.
trisomy). Trisoomia avastati rohttaimel Datura stramonium e. ogadunal. Ogadunal on
24 kromosoomi ja kromosoomide pohiarv 12. Saadi 12 erisugust mutantse viljakujuga
ogaduna liini, kus igal liinil oli kordistunud iiks kromosoomidest. Sellega naidati, et orga-
nismi iga kromosoomi doosil on kindel fenotiiiibilise avaldumise efekt. Trisoomia esineb
ka inimesel (nt. Downi siindroom e. 21. kromosoomi trisoomia) ning neid juhte kisitleme
inimesegeneetika osas.

Uhe kindla kromosoomi puudumisel on tegemist monosoomiaga (ingl. monosomy).
Monosoomikus jidb paariline kromosoom iiksikuks ning seal olevad retsessiivsed gee-
nid saavad vabalt avalduda. Taimede uurimisel véimaldas monosoomanaliiiis (ingl.
monosomic analyse) kaardistada iiksikuid geene. Inimesel on monosoomia niiteks Turneri
siindroomi e. iihe 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). Mélemal juhul kaasneb
genotiitbilise efektiga fenotiiiibiline efekt. Vahel nimetatakse ulatuslikke deletsioone
ja duplikatsioone ka kromosoommutatsioonideks. 1930. aastatel nditas C. B. Bridges
Drosophila X-kromosoomis duplikatsioonide esinemist poliiteensete kromosoomide abil
(jn. 4.19). Aidikakirbse normaalse silmakuju puhul on X-kromosoomi piirkond 16A esin-
datud iihe koopiaga, duplitseerunud Bar-mutantidel (viiksemad silmad) kahes korduses
ning triplitseerunud kaksik-Bar-mutantidel (iiliviikesed silmad) kolmes korduses.
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Normaalne Duplikatsioon Triplikatsioon

Poliiteenne kromosoom

Joonis 4.19. Drosophila X-kromosoomi piirkonna 16A kordistumine (duplikatsioon) avaldab efekti kirbse
silmade suurusele. Piirkonna 16A duplikatsioon pohjustab mutantse fenotuiibi Bar tekke ning kolmekordis-
tumine (triplikatsioon) kaksik-Bar- (Double Bar) fenotiiiibi tekke. Puff — aktiivne lahtispiraliseerunud DNA
piirkond.

Deletsioonide ja duplikatsioonide fenotiitibiline efekt on seda suurem, mida suurem piir-
kond on kaasa haaratud. Homostigootses olekus on mitmeid geene haaravad deletsioonid
pea alati letaalsed. Heterostigootses olekus méjutavad nii deletsioonid kui ka duplikat-
sioonid fenotiiipi sel viisil, et muutub teatud geenide ekspressioonitase. Muutuse toime
organismi elujoule soltub piirkonnast, kus muutus toimub. Ménikord voivad isegi suhte-
liselt kitsast piirkonda haaravad deletsioonid ja duplikatsioonid olla letaalsed ning seda ka
heterostigootses olekus. Sel juhul jidvad vastavasse piirkonda geenid, mille puhul on viga
oluline geenidoos (ingl. gene dose), sest juba geeni iiks lisakoopia véi koopia puudumine
on letaalse toimega. Geeni inaktivatsiooni letaalset toimet heterosiigootses olekus nime-
tatakse haploletaalsuseks (ingl. haplo-lethal). Geene, mille duplikatsioonid on letaalse
toimega, nimetatakse triploletaalseteks (ingl. triplo-lethal).

Pirilikkuse kromosoomiteooria
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Meeldejatmiseks
- Poliiploididel on kromosoomikomplekt kordistunud.

« Euploidsuse korral nimetatakse sama liigi kromosoomikomplekti kordistumist autopoliiploidsuseks,
erinevate liikide (hiibriidide) kromosoomikomplektide kordistumist allopoliiploidsuseks.

« Paarituarvulise kromosoomikomplektiga organismid on steriilsed.

« Fertiilsed poliiploidid moodustuvad hiibriidide kromosoomikomplektide kordistumisel, kus kromosoo-
mikomplektid esinevad paarisarvuliselt.

+ Monedel organismidel (tavaliselt putukate liigid) esineb mitootilistes rakkudes kromosoominiitide
paardumist ja replikatsiooni, mis viib hulkniidiliste (poliineemsete) kromosoomide e. poliiteensete kro-
mosoomide moodustumisele.

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

« Aneuploidsuse korral vdib esineda kromosoomi segmendi kadu e. deletsioone ja kordistumist e. dupli-
katsioone.

3.2. Kromosoommutatsioonid

Isegilihedaste liikide kromosoomistik voib oluliselt erineda, mis niitab kromosoomse
arhitektuuri olulisust geenide avaldumisel ja tunnuste tekkel. Niiteks on dddikakirbse liigil
Drosophila melanogaster kaheksa kromosoomi: kaks on sugukromosoomid (X ja Y), kaks
paari suuri metatsentrilisi (tsentromeer kromosoomi keskel) ja iiks paar viikesi punktiku-
julisi autosoome. Sama perekonna liigil Drosophila viridis’el on aga paar sugukromosoome,
neli paari akrotsentrilisi (tsentromeerid kromosoomi otste lihedal) ja iiks paar viikesi
punktikujulisi autosoome, kokku 12 kromosoomi. Kromosoomsete iimberkorraldustega
geenid ei pruugi ise muutuda, muutub aga geenide asukoht, seda kas kromosoomi sees
(inversioonid) voi kromosoomide vahel (translokatsioonid). Selliste rekombinatsiooniliste
sindmustega kaasnevad geenide avaldumise muutused, viimasega omakorda organis-
mide arenguprogrammi ning fenotiiibiliste tunnuste muutused. Seepirast nimetatakse
niisuguseid kromosoomide struktuuri muutustest pohjustatud mutatsioone kromosoom-
mutatsioonideks (ingl. chromosome mutations). Genoommutatsioonide osas (3.1.2.2)
kisitletud kromosoomisegmentide deletsioone ja duplikatsioone nimetatakse sageli samuti
kromosoommutatsioonideks, sest nad pohjustavad nii kromosoomisisese struktuuri muutu-
seid kui ka sellest tulenevaid fenotiiiibilise avaldumise muutuseid ka homostigootses olekus.

3.2.1. Kromosoomi struktuuri iimberkorraldused

3.2.1.1. Inversioonid

Kromosoomi mingi 16igu imberp66rdumist 180° nimetatakse inversiooniks e.
iimberpddrdeks (ingl. inversion). Sellega muutub geenide jirjekord kromosoomis.
Eksperimentaalselt saab inversioone indutseerida kiirguste toimel, kus kiirgus tekitab
kromosoomide fragmenteerumist ning fragmentide taasithinemine véib toimuda p&6rdjar-
jestuslikult. Esineb aga ka looduslik geneetiline mehhanism, mis on transposoonide (vt ptk.
XIX) vahendatud ja millega pd&ratakse teatud kromosoomseid 16ike iimber ning saavuta-
takse kaasnevalt geenide avaldumise (geneetilise regulatsiooni) muutusi, mutatsioone.



Inversioone on kahte tiiiipi. Peritsentrilised (ingl. pericentric) inversioonid e. poor-
ded sisaldavad inverteerunud piirkonnas tsentromeeri, paratsentriliste (ingl. paracentric)
inversioonide e. poorete korral aga inverteerunud 16ik tsentromeeri ei sisalda (jn. 4.20).
Peritsentrilisel inversioonil voib akrotsentrilisest kromosoomist hdlpsasti moodustuda
metatsentriline kromosoom ja vastupidi. Kui vaid tiks homoloogsetest kromosoomidest
sisaldab inversiooni, siis toimub kromosoomide paardumine iseloomulike lingudega.
Nimelt, et saavutada paarduvate piirkondade vastastikune homoloogsus, on vaja inver-
teerunud piirkond dige orientatsiooni saavutamiseks linguna iilejianud paardunud osast
vilja pdorata (jn. 4.20). Lingude kohad on ebastabiilsed ja neis on tendents homoloogide-
vahelise stinapsi katkemiseks.

Kui vahetuvad kromosoomi lithikese ja pika 6la osad, siis nimetatakse seda protsessi
insertsiooniks. Samuti voivad insertsioonid moodustuda translokatsiooni tulemusel
mittehomoloogsete kromosoomide vahel. Kui kohta vahetav insert muudab ka oma orien-
tatsiooni, siis koneldakse inverteerunud insertsioonist.

Paratsentriline
poore

P

nud kromosoomide

Peritsentriline
poore

Joonis 4.20. Peritsentriline ja paratsentriline inversioon ning normaalse ja inverteeritud kromosoomi paardu-
mine meioosis. Peritsentrilisel inversioonil inverteeritud loik 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 ithineb kromosoom otsapidi oma homoloogiga voi liituvad tiksteisega tiitarkro-
matiidid, moodustades liitkromosoomid (ingl. compound chromosomes). Stabiilsed
liitkromosoomid sisaldavad vaid tihte funktsionaalset tsentromeeri. Liitkromosoom saab
moodustuda ka homoloogsete kromosoomide segmentide ithinemisel. Niiteks dadika-
kérbse teise kromosoomi parempoolsete 6lgade liitumisel moodustub isokromosoom
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(ingl. isochromosome), kus kromosoomi mélemad 6lad on samad ja sama suurusega. Liit-
kromosoomid erinevad translokatsioonidest selle poolest, et liitkromosoomid moodustuvad
vaid homoloogsete kromosoomide vahel, translokatsioonilised kromosoomid aga mitte-
homoloogsete kromosoomide vahel. Esimese liitkromosoomi avastas 1922. aastal Lilian
Morgan, T. H. Morgani abikaasa. Sel juhul olid ithinenud Drosophila kaks X-kromosoomi
ning oli moodustunud diplo-X-kromosoom (ingl. double-X chromosome) e. ithend-X-
kromosoom (ingl. attached-X chromosome) (jn. 4.21). Uhend-X-kromosoomiga kirbsed
moodustavad kahesuguseid mune, diplo-X- ja nullo-X-, isased samuti kahesuguseid, X- ja
Y-kromosoomiga sperme. Kui L. Morgan ristas homosiigootseid retsessiivse X-liitelise
mutatsiooniga emaseid metsiktiitipi isastega, siis, kui tavaristamisel saadakse jarglastena
metsiktiiipi tunnusega emaseid ja mutantseid isaseid, saadi antud ristamises, vastupidi, et
koik emased olid mutantsed ja isased metsiktiitipi. Pohjuseks on see, et kaksik-X-kromo-
soomiga emaste ristamisel moodustub vaid kahte tiitipi elujoulisi jarglasi: XXY-emased,
kes saavad oma kaks X-kromosoomi emaste mutantse tunnusega diplo-X-kromosoomina ja
X0-isased, kus X-kromosoom on parit metsiktiitipi isastelt. XX X-emased ja YO-jirglased huk-
kuvad (pole elujoulised). Seega, selles dddikakirbse liinis pirandatakse ema X-kromosoomi
tunnus alati edasi tiitardele. Liitumine voib esineda ka tthe kromosoomi otste vahel —

tekib nn. rongaskromosoom (ingl. circular chromosome)

Joonis 4.21. Uhend-X-kromosoomiga valgesilmse Drosophila liini ristamine punasilmsete metsiktiitipi
isastega. Erandlikult moodustuvad XX Y-genotiitibiga tiitred, kes on valgesilmsed (nagu nende ema) ja
X0-genotiiiibiga punasilmsed isased (nagu nende isa).
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3.2.2. Mittehomoloogsete kromosoomide vahetused

3.2.2.1. Translokatsioonid

Kromosoomi voi tema 16igu iileminekut teise mittehomoloogsesse 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 tsitoloogiliselt iseloomulike ristikujuliste struktuuridena. Neis
struktuurides osaleb neli tsentromeeri ning homoloogsete kromosoomide lahknemine
voib seetottu olla hiiritud, mistottu voivad 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. Molemat lahknemist
(Ijall) nimetatakse korvutiseks lahknemiseks (ingl. adjacent disjunction), sest lahkne-
vate kromosoomide tsentromeerid asetsevad korvuti. Kui lahknevad tsentromeerid on
pirit samast kromosoomist, siis nimetatakse neid kromosoome homoloogseteks (ingl.
homologous), kui aga erinevatest kromosoomidest, siis heteroloogseteks (ingl. hetero-
logous). Kolmandaks véimaluseks 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 iilejianud pool
(1 + 4) mittetranslokatsioonilised. Ulalesitatust ongi tingitud heterosiigootsete trans-
lokatsioonidega isendite vihenenud fertiilsus, sest euploidsete gameetide osa on siin vaid
1/3 (jn. 4.22).

3.2.2.2. Robertsoni translokatsioonid

Mittehomoloogsete kromosoomide vahelisel translokatsioonil voib toimuda kromosoo-
mide otsakuti tthinemine 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. Niiteks,
kui iihinevad kaks akrotsentrilist kromosoomi, siis moodustub iiks suur metatsentriline
kromosoom ning tilejddnud tliviike kromosoom lihtsalt kaotatakse selles protsessis.
Uksikjuhtudel, kui see viike kromosoom siiski siilib, nimetatakse teda satelliidiks.
Kisitletud tiitipi translokatsioonide tekkel on evolutsioonis suur osa. Niiteks on nai-
datud, et inimese teine kromosoom on metatsentriline ning tema 6lad vastavad kahele
erisugusele akrotsentrilisele kromosoomile, mis esineb inimahvidel (§impansil, gorillal,
orangutanil). Seepirast on inimesel 46 kromosoomi, neil inimahvidel aga 48.

Meeldejatmiseks
«Inversioonil podrdub kromosoomildik imber, muutes geenide jarjestust kromosoomis.

«  Liitkromosoomid moodustuvad homoloogsete kromosoomide iihinemisel voi homoloogsete kromosoo-
mide 6lgade iihinemisel.

«Translokatsioonil toimub mittehomoloogsete kromosoomide ldikude vahetus.

« Robertsoni translokatsioonid tekivad mittehomoloogsete akrotsentriliste kromosoomide otsapidi iihi-
nemisel tsentromeeri kohalt.



Joonis 4.23. Robertsoni translokatsioon. Robertsoni translokatsioonid tekivad kahe mittehomoloogse akro-
tsentrilise kromosoomi vahelisel rekombinatsioonil, kus moodustuvad metatsentriline Robertsoni
translokatsiooniga kromosoom ja akrotsentrilistest kromosoomiosadest pisikromosoom, mis tldjuhul kaob
raku tuumast (vib monda aega siilida mikrosatelliidina).
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