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V. EUKARÜOODI  KROMOSOOMI  KAARDISTAMINE

Nüüdisaegne tervikpilt kromosoomist põhineb molekulaarsete, geneetiliste ja tsütoloo-
giliste andmete kombineerimisel. Nagu juba eelnevalt nimetasime, näitas T. H. Morgan, 
et Drosophila valget silmavärvust määrav geen asub X-kromosoomis. Tema tudengid 
näitasid seejärel, et tegelikult on äädikakärbse X-kromosoomis veel hulk teisi tunnuseid 
määravaid geene, mis asuvad kromosoomis lineaarselt, igaüks omas kohas e. lookuses 
(ingl. locus).

Esimese kromosoomikaardi (ingl. chromosome map) koostas T. H. Morgani tudeng 
A. H. Sturtevant 1913. aastal. Ta kasutas edukalt ära mutantsete X-liiteliste geeni-
dega kärbeste varemtehtud ristamiskatsete tulemusi, analüüsides neid matemaatiliselt. 
A. H. Sturtevant lähtus geenide kaardistamisel eeldusest, et samas kromosoomis paikne-
vad geenid peaksid päranduma koos. Tema lihtne ja elegantne matemaatilise läbitöötluse 
meetod põhineb sündmustel, mis toimuvad regulaarselt meioosiprotsessis. Nimelt, samas 
kromosoomis e. samas füüsilises üksuses paiknevad geenid jäävad kokku ka pärast 
meioosi. Seda nähtust nimetatakse geenide ahelduseks (ingl. gene linkage). 

1. GEENIDE AHELDUS, REKOMBINATSIOON JA RISTSIIRE

A. H. Sturtevant postuleeris väite, et samas kromosoomis (füüsiliselt samas struktuuris) 
asuvad geenid pärandatakse edasi koos, sest nad on aheldunud. Peagi selgus aga, et gee-
nide aheldumine pole absoluutne. Katsetes näidati, et samas kromosoomis asuvad geenid 
võivad mõningatel juhtudel siiski ka meioosiprotsessis lahkneda, mille tulemusel või-
dakse moodustada kombineeritud geenidega järglasi. Niisugust nähtust hakati nimetama 
rekombinatsiooniks (ingl. recombionation). Rekombinatsioonikatsetest tulenes järeldus, 
et geenid asetsevad kromosoomis lineaarselt. See avastus võimaldas koostada kromosoo-
mikaardi. Rekombinatsiooni molekulaarseid mehhanisme käsitleme hilisemates osades.

Algul selgitati rekombinatsiooni toimumist, lähtudes hüpoteesist, et meioosis paardu-
vad (konjugeeruvad) homoloogilised kromosoomid, mille vahele moodustuvad ristuvad 
ühend- e. ühisalad e. kiasmid (ingl. chiasma, pl. chiasmata), punktid, kus toimub homo-
loogsete kromosoomide vahel kromosoomiosade vahetus. Ühe homoloogse kromosoomi 
osa ristisuunalisi üleminekuid teise paardunud homoloogsesse kromosoomi hakkasid 
geneetikud nimetama ristsiirdeks e. krossingoveriks (ingl. crossing over). Tänapäeval 
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teame, et krossingover on homoloogsete kromosoomide tütarkromatiidide osade vahe-
tus meioosi esimeses profaasis ning et kiasmid näitavad toimunud krossingoveri kohti. 
Ristsiirde tulemusel moodustunud geneetilisi rekombinante nimetatakse ka krossove-
riteks (ingl. crossovers). Geenide pärandumise äärmuslikeks juhtudeks on geenide täielik 
aheldus ja geenide sõltumatu lahknemine, nende nähtuste vahele jääb osaline aheldus ja 
ristsiirdest põhjustatud geenide rekombinatsioon (jn. 5.1).

Mendel Morgan
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Homoloogsed kromosoomid

Ahelduse aste

Joonis 5.1. Geenide ahelduse aste. Geenid lahknevad sõltumatult, kui nad asuvad erinevates homoloogse-
tes kromosoomides (aheldusgruppides) või samas kromosoomis üksteisest kaugel. Samas kromosoomis 
(aheldusgrupis) lähestikku paiknevad geenid päranduvad edasi enamasti koos. Geenide aheldust vähendab 
krossingover e. ristsiire, täites vahemiku geenide täieliku ahelduse ja sõltumatu lahknemise vahel.

1.1. Geenide aheldus
1.1.1. Kõrvalekalded geenide sõltumatu lahknemise seadusest 
Suguliiteliste geenide pärandumisel nägime, et sel juhul on rida eripärasid, võrreldes auto-
soomsete geenide pärandumisega, nimelt erisugused lahknemissuhted ning tunnuste 
erinev avaldumine eri sugupooltel. Ometi pärandatakse ka suguliitelised geenid samadel 
meioosi eripärast tulenevatel põhimõtetel, s.t. nii nagu Mendeli autosoomsete geenide 
sõltumatul lahknemisel. Hoopis teine olukord on aga siis, kui eksperimentaalkatsetes 
saadakse kõrvalekalded oodatavast geenide sõltumatust lahknemisest. Erisused selgitati 
konkreetsetes katsetes.

Näiteks ristasid W. Bateson ja R. C. Punnett kahe tunnusepaari poolest erine-
vaid lillherneid: punased/valged õied, piklikud/ümarad tolmuterad. Punaseõieliste 
piklike tolmuteradega taimede ristamisel valgeõieliste ümarate tolmuteradega taime-
dega saadi F1-põlvkonnas vaid punaseõielised piklike tolmuteradega taimed (jn. 5.2). 
See näitas, et punane õievärvus ja tolmuterade piklik kuju on dominantsed tunnused. 
Hübriidide iseviljastumisel saadi nelja fenotüübiga järglasi, nagu võis dihübriidsel rista-
misel ka eeldada, kuid fenotüübiline suhe erines oluliselt oodatavast suhtest 9 : 3 : 3 : 1. 
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Uuritud 803 F2-põlvkonna taimede hulgas oli ebaloomulikult palju punaseõielisi piklike 
tolmuteradega (583) ja valgeõielisi ümarate tolmuteradega (170) taimi, s.t. vanemate-
sarnaseid e. vanemtüüpi (ingl. parental type) järglasi. Kombineerunud tunnustega e. 
mitt evanemtüüpi (ingl. nonparental type) e. rekombinantseid järglasi oli kokku 50, neist 
26 punaseõielisi ümarate tolmuteradega ja 24 valgeõielisi piklike tolmuteradega. Seega 
oli tegelik lahknemissuhe 24,3 : 1,1 : 1,0 : 7,1. Jätt es kõrvale rekombinantsed järglased, 
saaksime lahknemissuhte punaseõieliste piklike tolmuteradega järglaste ja valgeõieliste 
ümarate tolmuteradega taimede vahel lähedase suhtele 3 : 1, s.o. nagu monohübriidsel 
ristamisel. Viimasest saabki järeldada, et vaadeldavad geenid kanduvad üle enamasti 
koos, s.t. nad on aheldunud ning rekombinantsed järglased peavad moodustuma geenide 
rekombineerumisel (krossingoveri tulemusel).

1.1.2. Aheldunud geenide pärandumine
Geenide ahelduva pärandumise äärmuslikuks näiteks võtame juhu, kus eeldame, et ahel-
dunud geenide vahel ristsiiret ei toimu, s.t. vaadeldavad geenid on täielikult aheldunud. 
Kui vanemvormid on homosügootsed genotüüpidega AA BB ja aa bb või AA bb ja aa BB, 
siis F1-põlvkonna järglased on kõik diheterosügoodid Aa Bb. Selleks, et eristada hetero-
sügootides erinevate alleelide omavahelisi aheldusviise e. aheldusfaase (ingl. linkage 
phase), kasutatakse kindlat ülestähendusviisi. Kui diheterosügoot sai ühelt vanemalt 
kromosoomi alleelidega A B ja teiselt a b, siis vastavate alleelide aheldust ja A B / a b 

Punased õied,
piklikud tolmuterad

Punased õied,
piklikud tolmuterad

Punased õied,
piklikud tolmuterad

Punased õied,
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X

X

P
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F2

Valged õied,
ümarad 

tolmuterad

Vanemvorm VanemvormMittevanemvorm Mittevanemvorm

Täheldatud (T)

Oodatav (0)

2
3 =  (T – O)2/0 =
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+
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451,6 150,6 150,6 50,2

38,2 103,1 106,4 285,9+ + = 533,6

Valged õied,
ümarad 

tolmuterad
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Joonis 5.2. Tunnuste mitt esõltuv lahknemine: W. Batesoni ja R. C. Punnett i katse lillhernega. F2-põlvkonna 
oodatav lahknemissuhe geenide sõltumatu lahknemise korral oleks 9 : 3 : 3 : 1, on aga 9 : 0,3 : 0,3 : 1,9. 
F2-põlvkonna lahknemistulemused näitavad, et lillherne õievärvuse ja tolmuterade kuju määravad geenid 
ei lahkne teineteisest sõltumatult (hii-ruudu väärtus 533,6 on väga väga palju suurem lävendväärtusest 7,8 
kolme vabadusastme korral).
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pärandumist erinevatelt vanematelt näitab kromosoomide vahele märgitav kaldkriips (/) 
(jn. 5.3). Kui mõlemad dominantsed alleelid on ühel pool kaldkriipsu, siis on vastavas 
genotüübis geenide ahelduses tõmbeasend e. -faas (ingl. coupling linkage phase). Sel juhul 
moodustab F1-põlvkonnas nii emas- kui ka isasorganism võrdse sagedusega (½) gameete 
A B ja a b. Gameetide kombineerumisel saame F2-järglaskonnas genotüübilise lahkne-
missuhte 1 : 2 : 1 e. ¼ A B A B : 2/4 e. ½ A B a b : ¼ a b a b. Fenotüübiline lahknemissuhe 
domineerimise korral on 3 : 1 e. ¾ mõlema dominantsete tunnustega ja ¼ mõlema ret-
sessiivsete tunnustega. Kui nii dominantsed kui ka retsessiivsed alleelid on mõlemal pool 
kaldkriipsu, siis on vastavas genotüübis geenide aheldus tõukeasendis e. -faasis (ingl. 
repulsion linkage phase). Ka sellise geeni ahelduse korral on nii geno- kui fenotüübilised 
lahknemissuhted samased monohübriidse ristamise puhuse lahknemissuhetega. Vaa-
deldes tunnusepaare eraldi, saame samuti monohübriidse ristamise lahknemissuhted. 
Tõmbe- ja tõukefaase saame selgitada analüüsival ristamisel, kus mõlemal juhul saadakse 
küll sama 1 : 1 lahknemissuhe, kuid tõmbeasendi esinemisel on ühes järglasklassis domi-
nantsete ja teises vaid retsessiivsete tunnustega isendid, seevastu tõukeasendi korral on 
ühes järglasklassis ühe ja teises teise dominantse tunnusega järglased. Seega, eraldades 
erinevaid homoloogseid kromosoome kaldkriipsuga, saame, et kui ühel pool kaldkriipsu 
on mõlema geeni dominantsed alleelid (R L / r l), siis on tegemist tõmbeasendii hetero-
sügootidega (ingl. coupling heterozygotes), kui aga geenide dominantsed alleelid paikne-
vad mõlemal pool kaldkriipsu (R l / r L), siis on tegemist tõukasendi heterosügootidega 
(ingl. repulsion heterozygotes).

F1

F2

A  B

A  B

a  b

a  b
X

a  b

A  B

a  b
X

A  B

a  b

A  B a  b A  B a  b

a  b

a  b

A  B

A  B

A  B

a  b

Pgam

F1 gam

P

1/4 2/4 1/4

3/4 1/4

1/21/2 1/2 1/2

A  B

Joonis 5.3. Geenide aheldus. Kui geenid asu-
vad samas kromosoomis, siis päranduvad 
nad koos samasse gameeti. Aheldunud gee-
nide dihübriidsel ristamisel saame samad 
lahknemissuhted kui monohübriidsel rista-
misel (domineerimisel 3 : 1, kus kolm osa 
on mõlema dominantse tunnusega ja üks 
osa mõlem a ret se ssi i v se t u n nu se g a). 
P – vanempõlvkond; F1, F2 – järglaspõlv-
konnad; Pgam, F1 gam – sugurakud vastavas 
põlvkonnas.
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1.1.3. Aheldusgrupi määramine
Geenide kaardistamise üheks analüütiliseks meetodiks on inversiooniliste kro-
mosoomide kasutamine, sest inversioonid suruvad maha geneetilise vahetuse e. 
rekombinatsiooni (ristsiirde) toimumise. Inversioonilisi kromosoome nimetatakse tasa-
kaalustatud kromosoomideks (ingl. balanced chromosomes) ja katsetes nende kasutamist 
tasakaalustatud kromosoomide meetodiks. Selleks, et konkreetset kromosoomi saaks ris-
tamiste käigus hõlpsalt jälgida, on kromosoomid markeeritud dominantsete mutantsete 
alleelidega. Sel juhul saab uuritava mutantse geeni aheldusgruppi määrata, lähtudes sel-
lest, kuidas uuritav mutantne geen lahkneb tasakaalustatud kromosoomi markergeenide 
suhtes. Kui toimub sõltumatu lahknemine, siis ei saa uuritav mutantne geen avalduda 
koos tasakaalustatud kromosoomi aheldusgrupi markergeeniga. 

Esitame näite, kus uuritavaid eeldatavalt retsessiivset mutatsiooni kandvaid homo-
sügootseid emaseid äädikakärbseid ristatakse tasakaalustatud letaalseid mutantseid 
kromosoome omava markerliini isastega (jn. 5.4). Drosophila tasakaalustatud II kromosoom 
on markeeritud dominantse mutatsiooniga Cy (Curley), mis määrab ülespoole keerdu-
vate tiibade kuju ja tasakaalustatud III kromosoom sisaldab dominantset mutatsiooni Tb 
(Tubby), mis määrab töntsaka keha. Mõlema tasakaalustatud kromosoomi homoloogid on 
samuti markeeritud, kuid teiste dominantsete mutatsioonidega: II kromosoomis domi-
nantse mutatsiooniga Pm (Plum) e. ploomivärvi silmad ja III kromosoomis dominantse 
mutatsiooniga Sb (Stubble) e. tüügasharjased. Viimatinimetatud kromosoomides puuduvad 
aga inversioonid ning seepärast pole nad head rekombinatsiooni supressorid (mahasuru-
jad). Kõik neli nimetatud dominantset mutatsiooni on homosügootses olekus letaalsed. 

Ristamises retsessiivse mutantse tunnusega emasega selgub F1-põlvkonnas kohe, kas 
uuritav mutatsioon on suguliiteline ning asub X-kromosoomis (aheldusgrupp I), sest sel 
juhul kanduks ema X-kromosoom üle poegadele ja kõik pojad oleksid mutantse tunnusega 
(jn. 5.4). Kui see nii ei ole, siis on uuritav mutatsioon autosoomne ning võib asuda ahel-
dusgruppides II, III või IV. Selle selgitamiseks ristatakse (ingl. intercross) dominantsete 
tunnustega Cy Tb F1-emaseid ja isaseid omavahel. Kui mutatsioon asub II kromosoomis, 
siis ta segregeerub Cy-ga, ta ei saa avalduda koos Cy-ga, sest Cy-ga kromosoomis pole 
uuritava mutatsiooni alleeli. Analoogselt, kui mutatsioon asub III aheldusgrupis, siis ei 
avaldu uuritav mutatsioon mitt e kunagi koos dominantse tunnusega Tb. Kui mutatsioon 
ei pärandu suguliiteliselt ning lahkneb sõltumatult II ja III kromosoomi dominantsete 
markeritega (uuritav mutatsioon ja dominantne marker esinevad koos), siis peab uuritav 
mutatsioon asuma IV kromosoomis (aheldusgrupis). Järelikult saab äädikakärbse puhul 
üheainsa markerliiniga määrata uuritava mutatsiooni aheldusgrupi.

Meeldejätmiseks
• Kui geenid asuvad samas kromosoomis suhteliselt lähestikku, siis on geenid aheldunud ja päranduvad 

edasi järglasele enamasti koos. 
• Geenide lineaarne järjestus kromosoomis moodustab kromosoomikaardi.
• Täielikult aheldunud geenid päranduvad samade geno- ja fenotüübiliste lahknemissuhete alusel kui 

monohübriidsel ristamisel. 
• Geenide aheldust väljendab kõrvalekalle oodatavast geenide sõltumatu lahknemise Mendeli printsiibist.
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• Kui aheldunud geenide mõlemad dominantsed alleelid on samas kromosoomis ja retsessiivsed teises, siis 
esineb ahelduse tõmbeasend; kui üks dominantsetest alleelidest on ühes ja teine teises kromosoomis, 
siis tõukeasend.

• Geenide aheldusgrupi määramiseks kasutatakse tasakaalustatud poolletaalse toimega dominantsete 
mutatsioonidega markeeritud kromosoomidega testliine.

• Mutantse geeni aheldusgrupp on see, mille markergeeniga ta ei saa koos avalduda, s.t. ei anna geenide 
sõltumatut lahknemist. 

1.2. Ristsiire
1.2.1. Rekombinantsed gameedid
W. Bateson ja R. C. Punnett  andsid oma katsetulemustele (vt. 1.1.1) komplitseeritud sel-
gituse, mis osutus tegelikkuses ka valeks. Tänapäeval teame, et kõrvalekalle oodatavast 
lahknemissuhtest tulenes sellest, et lillherne õite värvust ja tolmuterade kuju määravad 
geenid on omavahel aheldunud ning paiknevad ühes ja samas kromosoomis. Rekombinant-
sed taimed said tekkida vaid juhul, kui ühe geeni alleelid olid teise geeni alleelide suhtes 
vahetunud, s.t. oli toimunud krossingover e. ristsiire. Kui R tähistab dominantset punase-
õielisust ja r retsessiivset valgeõielisust ning L dominantset piklikku tolmutera ja ümara 
kujuga tolmutera, siis ahelduse tõtt u eeldame F1-taimede hulgas kahesuguste gameetide, 
R L ja r l moodustumist (jn. 5.5). Kui nende kahe geeni vahel toimub krossingover, siis 

Joonis 5.5. Rekombinantsete gameetide moodustumine. Lillherne (Lathyrus sp.) õie värvust (alleel R määrab 
punast ja alleel r valget) ja tolmutera pikkust (alleel L määrab pikliku ja alleel l ümara tolmutera) määravate 
geenide lookused asuvad samas kromosoomis, kuid meioosis moodustub ristsiirde tõttu lisaks vanem-
tüüpi gameetidele ka rekombinantsete kromosoomidega gameete. F1 gam – esimese põlvkonna sugurakud e. 
gameedid.

R L

X

R L

r l

r l

R L

r l
R L

r l

R L

r l

R L r l R l r L

F1

P

F1 gam

Punased piklikud Valged ümarad

Punased piklikud

Mitterekombinantsed kromosoomid Rekombinantsed kromosoomid

KrossingoverKrossingover
puudub
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saavad moodustuda kahte tüüpi rekombinantsed gameedid, nimelt R l ja r L. Tavajuhul 
on tegemist kromatiidide võrdsete osade vahetusega e. retsiprookse protsessiga, mistõtt u 
mõlemat rekombinantset klassi on sama palju. Arusaadavalt sõltub rekombinantsete kromo-
soomide tekke sagedus nende geenide vahelisest krossingoveri sagedusest.

1.2.2. Ristsiirde ilmnemine analüüsival ristamisel 
Analüüsival ristamisel saab analüüsida hübriidsete järglaste genotüüpi. Ristates hübriidi 
tagasi kaksikretsessiivse vanemaga, saame lahknemissuhte 1 : 1. Kui analüüsitav organism 
aga ei ole uuritava geeni suhtes heterosügoot, siis lahknemist ei toimu ning kõik järglased 
on ühesugused. Kui täieliku ahelduse korral toimuks dihübriidsel ristamisel lahknemine 
analoogselt monohübriidse ristamisega, siis võiks oodata, et aheldanud geenide puhul 
saadakse analüüsival ristamisel sama lahknemissuhe kui monohübriidsel ristamisel, s.o. 
1 : 1, ning meil ei ole võimalik saada geenide sõltumatu lahknemise dihübriidse ana-
lüüsiva ristamise lahknemissuhet 1 : 1 : 1 : 1. Seega peaksid 50% järglastest olema ühe 
vanema ja ülejäänud 50% teise vanema tunnustega. 

Diheterosügootsete punaseõieliste piklike tolmuteradega taimede (R L / r l) ana-
lüüsival ristamisel (F1-hübriidi tagasiristamisel ühe vanemaga) valgeõieliste ümarate 

R L

X

R L

r l

r l

R L r l R l r L

Punased piklikud Valged ümarad

920 vanemtüüpi

r l r l r l r l

Vanemtüüpi suhtes 1 : 1 Rekombinantseid suhtes 1 : 1>>

Punased piklikud Valged ümarad Punased ümarad Valged piklikud

450 470 42 38

80 rekombinantset

Rekombinatsioonisagedus = 80 / (920 + 80) = 0,08

F1

F2

Joonis 5.6. Krossingover analüüsival ristamisel. Kuivõrd rekombinantseid järglasi on vaid 8% kogu järglaste 
arvust, siis on uuritavad geenid tugevalt aheldunud. Lillherne geenid: R – punased õied; r – valged õied; 
L – piklikud tolmuterad; l – ümarad tolmuterad.
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tolmuteradega taimedega (r l / r l) saadakse ristsiirde mitt etoimumisel tõepoolest võrdses 
koguses kahte vanemtüüpi järglasi genotüüpidega R L / r l ja r l / r l (jn. 5.6). Eksperi-
mentaalsel ristamisel, kus vaadeldi analüüsival ristamisel 1000 järglast, olid neist 920 
vanemtüüpi tunnustega järglased. Ülejäänud 80 olid aga rekombinantsed järglased: 42 
punaseõielised ümarate tolmuteradega (genotüüp R l / r l ) ja 38 valgeõielised piklike 
tolmuteradega (genotüüp r L / r l ). Järglaste rekombinatsioonisagedus (ingl. recombi-
nation fr equency) arvutatakse, jagades rekombinantide arvu kõigi uuritud isendite arvuga 
(1000). Meie näites saame:

rekombinantide sagedus = 80 / (80 + 920) = 0,08 e. 8%.

Kuna ristsiire toimub retsiprookse vahetusena, siis on kahte rekombinantset järglasklassi 
võrdselt, s.t. 0,04 e. 4%. Sel põhjusel ei saa kahe geeni vaheline rekombinatsioonisage-
dus olla kunagi kõrgem kui 50%, sest 50% ja kõrgema sageduse juhul pole geenid enam 
aheldunud, nad lahknevad juba sõltumatult ja peavad seega paiknema erinevates kro-
mosoomides, erinevates aheldusgruppides või sama kromosoomi kaugetes lookustes. 
Viimasel juhul on geenid küll füüsiliselt aheldunud (asuvad samas kromosoomi DNA 
niidis), kuid nad pole geneetiliselt aheldunud (lahknevad sõltumatult teineteisest). 

Aheldunud geenide ristamistel on vaja ristamistulemuste interpreteerimisel ära mär-
kida ahelduse faas, sest hererosügootse analüüsitava järglase fenotüüp võib olla sama, 
kuid genotüübid erinevad alleelide paiknemise poolest. Eespoolesitatud näites oli ühe 
vanema kromosoomis kaks dominantset alleeli (R L), teisel aga kaks retsessiivset alleeli 
(r l). Punaseõieliste piklike tolmuteradega diheterosügootidel võib esineda aga ka olu-
kord, kus üks dominantne alleel on saadud ühelt vanemalt (R l) ja teise geeni teine 
dominantne alleel teiselt vanemalt (r L) (jn. 5.7). 

R lR L

r Lr l

Tõmbefaas Tõukefaas

Heterosügoot Heterosügoot

Joonis 5.7. A helduse tõmbe- ja tõukefaasid 
kaksikheterosügootidel.
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1.2.3. Ühe- ja mitmekordne krossingover
Krossingover (ristsiire) toimub meioosi esimese jagunemise profaasis kui omavahel 
paarduvad homoloogsed kromosoomid. Kuna eelnevalt on geneetiline materjal kahe-
kordistunud ja iga kromosoom koosneb kahest geneetiliselt identsest tütarkromatiidist, 
siis osalevad protsessis neli kromatiidi. Sama kromosoomi tütarkromatiidide vaheline 
ristsiire ei anna mingit efekti, sest kui see toimubki, siis vahetatakse samast geneetilist 
informatsiooni. Rekombinantsete gameetide tekkeks on vaja ristsiirde toimumist eri-
suguste homoloogsete kromosoomide tütarkromatiidide vahel. Tulemusena on neljast 
kromatiidist rekombinantsed kaks (jn. 5.8). Seega toimub krossingover üksikkromatii-
dide tasemel ning tingimata kahe homoloogse kromosoomi kromatiidide vahel.

Mitterekombinantne
kromosoom

A B A B A B A B

A B
A B

A b A b
a b a b a B a B

a b a b a b a b
Mitterekombinantne
kromosoom

Rekombinantne
kromosoom

Rekombinantne
kromosoom

Krossingover

Meioosi I profaas Neli meioosi produkti

Joonis 5.8. Meioosi krossingover põhjustab geenidevahelist rekombinatsiooni. Paardunud homoloogsete kro-
mosoomi kromatiidide osade retsiprooksel vahetusel meioosi esimeses profaasis tekitatakse meioosi lõpuks 
rekombinantsed kromosoomid.

Kahe kromatiidi vaheline krossingover mingis kromatiidi punktis ei pruugi takistada 
oluliselt teise krossingoveri toimumist sama homoloogse kromosoomi kromatiidiniitide 
teiste punktide vahel. Nii võib ett e tulla ja ongi kirjeldatud kahekordset, kolmekordset ja 
neljakordset krossingoverit (jn. 5.9). Siia hulka ei arvestata võimalikke krossing overeid 
sama kromosoomi tütarkromatiidide vahel, sest need ei põhjusta erineva geneetilise 
determinatsiooniga geneetilise materjali rekombineerumist. 

1.2.4. Rekombinatsioon ja krossingover
Seda, et geneetiline rekombinatsioon on seotud homoloogsete kromosoomide geneetilise 
materjali vahetusega, tõestasid esmakordselt 1931. aastal USA teadlased taimegeneetik 
Harriet Creighton (1909–2004) ja tsütogeneetik Barbara McClintock (1902–1992) 
oma katsetes maisiga. Nad kasutasid seejuures maisi homoloogseid kromosoome, mida 
sai morfoloogiliselt eristada ja mikroskoopiliselt jälgida. Sõltumatult jõudis samadele 
tulemustele 1931. a. ka saksa päritolu USA teadlane Kurt C. Stern (1907–1981), kes uuris 
äädikakärbse X-kromosoomseoseliste tunnuste pärandumist.
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1.2.4.1. Rekombinatsioon ja krossingover maisil
H. Creighton ja B. McClintock kasutatasid 1931. a. maisi kaht tüüpi 9. kromosoomi: 
normaalset ja teist, kus kromosoomi mõlemas otsas oli tsütoloogiliselt eristatav marker. 
Nimelt asus kromosoomi ühes otsas heterokromaatne mügarik (ingl. heterochromatic 
knob), kromosoomi teises otsas oli aga lisatükk ühest teisest kromosoomist ning kro-
mosoom oli seetõtt u pikem (jn. 5.10). Kaks kujult erinevat kromosoomi olid lisaks ka 
geneetiliselt markeeritud kahe geeni mutatsiooniga, millest üks kontrollis normaalses 
kromosoomis maisiterade värvust (värvilised alleeliga C ja värvitud alleeliga c) ning 
teine ebanormaalse kujuga kromosoomis maisitera koostist (alleel Wx tärklisust ja wx 
vahasust). Ristates ülalnimetatud kahe erisuguse tunnuspaariga (C wx ja c Wx) heterosü-
gootseid (Cc wrWx) taimi (neil oli mõlemas 9. kromosoomis üks tsütoloogiliselt eristatav 
marker) kaksikretsessiivsete cc wxwx taimedega, saadi lisaks heterosügootsetele (Ccwxwx 
ja ccWxwx) ühe dominantse tunnusega järglastele kahe dominantse ja kahe retsessiivse 
tunnusega rekombinante Cc Wxwx (kromosoomidega C Wx ja c wx) ja cc wxwx (jn. 5.10). 
Järelikult olid rekombinantidel kromosoomiosad vahetunud.

a

ba

b

A B

A B

A

A

A

A

A

A

B

B

B

B

B

B

a

a

a

a

a

a

b

b

b

b

b

b

A

A

a

a

A

A

a
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A

A

a

a

A

A

a

a

B

B

b

b

B

B

b

b

B

B

b

b

b

B

b

B
Kahekordne
krossingover

Kolmekordne
krossingover

Neljakordne
krossingover

Tütarkromatiidide-
vaheline
krossingover

Joonis 5.9. Mitmekordne krossingover. Kahe-, kolme- ja neljakordne krossingover annab fl ankeeruvate gee-
nide osas erinevad rekombinantsed kromosoomid ( ). Tütarkromatiididevaheline krossingover ei muuda 
kromosoomide geneetilist informatsiooni.
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1.2.4.2. Rekombinatsioon ja krossingover äädikakärbsel 
K. Stern jälgis geneetilise rekombinatsiooni seotust kromosoomide geneetilise materjali 
vahetusega äädikakärbse erineva pikkusega X-kromosoomide ja neis asuvate geenide 
pärandumise uurimisel. Nimelt oli üks X-kromosoom normaalsest X-kromosoomist 
pikem, sest tema lühikesse õlga oli translotseerunud tükike Y-kromosoomist (kromosoom 
Xl). Teine X-kromosoom oli aga normaalsest lühem (Xs), sest ta oli kaotanud translokat-
sioonil 4. kromosoomiga osa oma pikast õlast ning sisaldas lisaks veel kahte mutatsiooni: 
dominantset silmakuju määravat mutatsiooni Bar (alleel B, pikad ja kitsad silmad) ning 
retsessiivset silmade värvust määravat mutatsiooni carnation (alleel car, silmade roosa 
värvus) (jn. 5.11). Pikk kromosoom sisaldas metsiktüüpi alleele B+ ja car+. K. Stern ristas 
emaseid heterosügootseid kärbseid, kellel oli pikk ja lühike X-kromosoom, normaalsete 
isastega ning täheldas järglaste hulgas ka selliseid, kellel olid rekombineerunud kaks 
ebanormaalset X-kromosoomi. Rekombinatsiooni tulemusel oli üks X-kromosoomidest 
normaalse pikkusega (normaalse kujuga roosad silmad, B+ car) ning teisel olid mõlemad 
õlad ebanormaalse kujuga (pikad kitsad punased silmad, B car+). Viimased said tekkida 
vaid ebanormaalse kujuga X-kromosoomide osade vahetusel (jn. 5.11). Järelikult olid ka 
siin rekombinantidel kromosoomiosad vahetunud.

1.2.5. Kiasmid 
Krossingoveri toimumist saab jälgida meioosi esimeses profaasis. Meioosi esimese pro-
faasi lõpus on kromosoomid üksteisega kontaktis vaid kiasmide ja tsentromeeri kaudu, 
mis võimaldab määrata kiasmide arvu. Kiasmide arv on proportsionaalne kromosoomi 
pikkusega: mida pikem kromosoom, seda rohkem kiasme. Krossingoveri toimumise 
momenti määrati, kasutades profaasi erinevate etappide mõjutamist kuumašokiga ning 
jälgides täiendava DNA sünteesi ajalist toimumist. Kromosoomide katkemise ja taas-
ühinemisega kaasneb mõningane DNA süntees profaasi algosas, mil kiasmid pole veel 
nähtavad, kuid peab järelikult toimima krossingoveri initsiatsioon. Sama kinnitas ka tem-
peratuurišokk, mille puhul profaasi lõpuosas toimuv töötlus rekombinatsiooni sagedust 
enam oluliselt ei mõjutanud. 

Kiasmid on ristsiirde toimumise kohad, kus kromatiidid on seotud. Kromatiidid eral-
duvad üksteisest alles järgneval homoloogsete kromosoomide lahknemisel, liikumisel 
meioosi esimeses metafaasis raku ekvatoriaaltasapinnale. Meioosi profaasis I eristatakse 
viit profaasi järku. Enne profaasi on kromosoomid juba replitseerunud (iga kromosoom 
koosneb kahest DNA niidist). Leptoteenis hakkab moodustuma sünaptonemaalne 
kompleks (ingl. synaptonemal complex). Krossingover toimub profaasi varase ja keskosa 
etappides, s.t. algab sügoteenis ja lõpeb diploteenis (jn. 5.12). Nimelt algab sügotee-
nis homoloogsete kromosoomide paardumine, lõplikult areneb välja sünaptonemaalne 
kompleks ning siin initsieeritaksegi krossingover. Pahhüteenis lõpeb homoloogsete kro-
mosoomide paardumine, kromosoomid lühenevad ja paksenevad, toimub krossingover. 
Pahhüteenis algab homoloogsete kromosoomide eemaldumine teineteisest, kiasmid tule-
vad selgelt nähtavale (kromosoomid jäävad kokku vaid kiasmide ja tsentromeeriga), lõpeb 
krossingover. Profaasi lõpus, diakineesis, saavutatakse kromosoomide maksimaalne pak-
sus, kaovad kiasmid ja kromosoomid liiguvad ekvatoriaalplaadile. 
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Meeldejätmiseks
• Krossingover ehk ristsiire on homoloogsete kromosoomide võrdsete osade vahetus meioosi esimeses 

profaasis. 
• Rekombinatsioonisagedus mõõdab ahelduse tugevust, kusjuures ahelduse puudumisel on rekombinat-

sioonisagedus 50% ja täielikul aheldusel 0%.
• Rekombinatsiooni põhjustatakse meioosi esimese profaasi sügoteeni ja diploteeni staadiumide vahel 

pahhüteenis ning siin toimub homoloogsete kromosoomide üksikkromatiidide osade füüsiline vahetus.
• Kromosoomide kindlas punktis toimuv krossingover sisaldab endas kahe kromatiidi vahelist protsessi 

meiootiliste kromosoomide kromatiidide tetraadis.
• Esineb ühe-, kahe-, kolme- ja neljakordseid krossingovereid.
• Rekombinatsioon ja krossingover on teineteisega seotud, seda saab tõestada tsütoloogiliselt jälgitavatel 

eritüübilistel kromosoomidel.
• Meioosi esimese profaasi lõpus diploteenis tulevad nähtavale ristsiirde toimumise kohad e. kiasmid.

2. KROMOSOOMIKAARDID

Meioosi esimeses profaasis toimuval krossingoveril on kaks nähtavat väljundit: kiasmide 
moodustumine profaasi lõpus ja geenide rekombinatsiooni ilmnemine üles- ja allavoolu 
lähtuvalt ristsiirde punktidest (fl ankeeruvatel markeritel). Viimatinimetatu (krossing-
over) selgub aga alles järglaspõlvkonnas, kui rekombinantsete kromosoomide geenid 
ekspresseeruvad. 

Geneetikud konstrueerivad kromosoomikaarte meioosis toimuvate krossingoverite 
sageduse alusel. Kahjuks pole tegelikku krossingoverit võimalik silmaga näha ega krossing-
overeid ka otseselt loendada. Toimuvate krossingoverite arvu tuleb määrata kaudselt, kas 
kiasmide või rekombinantsete kromsoomide loendamisega. Kiasmide arvu saab määrata 
tsütogeneetilisel analüüsil (ingl. cytogeneticl analysis), rekombinantseid kromosoome 
aga geneetilisel analüüsil (ingl. genetic analysis). Kromosoomide geneetilisel kaardista-
misel on vaja selgitada, kuidas määrata geenidevaheline kaugus kromosoomikaardil.

2.1. Kromosoomide geneetiline kaardistamine
A . H. Sturtevanti teostatud esmakordne k romosoomi kaardistamine põhines 
kromosoomi kahe punkti vahelise kauguse määramisel nende punktide vahelise rekombi-
natsioonisageduse alusel järglaskonnas. Teineteisest kaugemal asetsevate punktide vahel 
toimub rohkem krossingovereid kui lähedalasetsevate punktide vahel. Siinjuures tuleb 
aga rõhutada, et nii nagu Mendeli pärandumisseaduste puhul, tuleb ka siin sündmuste 
toimumist käsitleda statistiliselt tõenäosuslikuna. Põhjus on lihtne. Kui üksikrakus on 
kahe punkti vahelise krossingoveri tõenäosus väike, siis populatsioonis, kus on hulgaliselt 
rakke, on sagedus väga palju suurem lihtsalt juba seepärast, et rakke on palju. Seepärast 
saab reaalselt mõõta igas kindlas kromosoomi piirkonnas vaid krossingoveri toimumise 
keskmist väärtust. Selliste keskmiste kasutamisel põhinebki kromosoomikaar tide koos-
tamine. Kromosoomide geneetilisel kaardistamisel on kahe punkti vaheline geneetiline 
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kaugus kromosoomi geneetilisel kaardil võrdne nende punktide vahel toimuvate krossing-
overite keskmise arvuga. 

2.1.1. Geneetiline kaugus 
Geenide geneetiline kaugus (ingl. genetic distance) määratakse krossingoveri sageduse 
alusel. Võtame näiteks teoreetilise juhu, kus vaatluse all on 100 munaraku küpsemine 
meioosis. Punktide A ja B vahel võib üksikrakkudes kas üldsegi mitt e toimuda või toi-
muda üks, kaks või rohkem krossingoverit. Meioosi lõpus, kui on moodustunud 100 
gameeti, sisaldavad need lookuste A ja B vahel kas mitt e ühtegi (70), ühte (20), kahte (8) 
või kolme (2) krossingoverit (jn. 5.13). Siit saame arvutada A ja B vahelise krossingoveri 
keskmise sageduse, mis on järgmine:

0 x (70/100) + 1 x (20/100) + 2 x (8/100) + 3 x (2/100) = 0,42. 

Algab krossingover

A

A

a

a

b

b

B

B

A B

a b

A

A

a

a

b

b

B

B

A

Ba

b

A

A

a

a

b

b

B

B

A B

a b

A

A

a

a

b

b

B

B

A

Ba

b

Ühekordne
krossingover

Kahekordne
krossingover

Kolmekordne
krossingover

Krossingover
puudub

70 meioosi 20 meioosi 8 meioosi 2 meioosi

Oogenees Oogenees Oogenees Oogenees

Kokku 100 meioosi: 
A ja B vaheline keskmine krossingoverite arv meioosis  = 0 x (70/100) + 1 x (20/100) + 2 x (8/100) + 3 (2/100) = 0,42

Joonis 5.13. Geneetiline kaugus. Meiootiliste kromosoomide keskmine krossingoverite arv geenide A ja B vahel.

Kahjuks ei saa siin üksteisest eristada igat üksikut krossingoveri juhtu, seda, kas krossing-
overit ei toimunud või toimus hoopis ühe või mitmekordne vahetus. Praktikas saame määrata 
lookuste A ja B vahelise krosssingoveri toimumise keskmist sagedust, mõõtes krossingoveri 
toimumist külgnevates (fl ankeeruvates) alleelides. Kromosoomid, milles alleelid on kom-
bineerunud, peavad olema tekkinud krossingoveri tulemusel. Rekombinantsete allleelidega 
kromosoomide lugemine annabki krossingoveri toimumissageduse arvutamise võimaluse. 

2.1.2. Kahepunktiline ristamine
Kahepunktiliseks ristamiseks nimetatakse ristamist, kus vaatluse all on kaks lookust ning 
kus mõõdetakse nendevahelist kaugust. Vaatleme kahepunktilist ristamist Drosophila näi-
tel. Siinjuures tuleb meeles pidada, et Drosophila spermatogeneesis (isastel) krossingover 
puudub. 



Eu
ka

rü
oo

di
 k

ro
m

os
oo

m
i k

aa
rd

ist
am

in
e

157

Metsiktüüpi dominantsete alleelidega vg+ (normaalsed tiivad) ja b+ (hall keha) ema-
seid Drosophila’id ristati kaht retsessiivautosoomset mutatsiooni omavate rudimentsete 
könttiibadega (vestigal, vg) ja musta kehaga (black, b) isastega. Kõik F1-järglased olid 
normaalsete tiibade ja halli kehaga (dominantsete tunnustega). F1-põlvkonna emased 
tagasiristati (ingl. backcrossing) analüüsivalt kaksikretsessiivsete rudimentsete tiibade 
ja musta kehaga isas-vanemtüüpi kärbestega. Moodustunud Fb-põlvkonna järglaste 
hulgas oli 82% kahte valdavat vanemtüüpi järglasi (normaalsed tiivad ja hall keha ning 
rudimentsed tiivad ja must keha) ning 18% rekombinantseid (mitt evanemtüüpi) järglasi 
(rudimentsete tiibade ja halli keha ning normaalsete tiibade ja musta kehaga) (jn. 5.14). 
Geenid vestigal ja black on aheldunud (asuvad samas kromosoomis), sest rekombinant-
sete isendite arv on kaugelt väiksem kui 50%. Selleks, et määrata nende geenide vahelist 
kaugust, tuleb leida F1-põlvkonna emaste gameetide keskmine ristsiirete arv. Seda saab 
määrata Fb-põlvkonna rekombinantide sageduse alusel:

(0) x 0,82 + (1) x 0,18 = 0,18,

kus esimeses korrutises väljendab null krossingoveri puudumist ja seega mitterekom-
binantset järglaskonda ning teine korrutis näitab ühekordse krossingoveri toimumist 
rekombinantses järglaskonnas.

vg+

vg+

b+

b+

vg b

vg b

vg+ b+

vg b

vg+

vg+

b+

b+

vg b

vg b

vg+b+ b

vg b

vg b

vg b

vg

vg b

F1

P

Fb

X

X

Pikad tiivad
Hall keha

Könttiivad
Must keha

Pikad tiivad
Hall keha

Könttiivad
Must keha

Pikad tiivad
Hall keha

Könttiivad
Must keha

Könttiivad
Hall keha

Pikad tiivad
Must keha

Rekombinatsiooni sagedus = 180/1000 = 0,18

415 405 92 88

820 vanemtüüpi isendit 180 rekombinantset isendit

Joonis 5.14. Kahepunktiline ristamine äädikakärbse (Drosophila sp.) geenide vahelise kauguse määramisel. Aheldu-
nud geenide vaheline krossingoveri (rekombinatsiooni) sagedus. vg+ – pikad tiivad; vg – köntt iivad; b+ – hall keha; 
b – must keha.
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Samuti järeldub esitatud näitest, et 18-l meioosi läbinud kromosoomil 100-st oli krossing-
over geenide vg ja b vahel. Protsendiline suurus, 1% krossingoveri sagedust, võetakse 
geneetilise kaardi ühikuks (ingl. genetic map unit) ning nimetatakse sentimorganiks 
e. cM (ingl. centiMorgan, cM), nimetatuna T. H. Morgani auks. Seejuures võrdub 100 cM 
1 morganiga (M). Meie näite puhul on geenide vg ja b vaheline geneetiline kaugus 
18 cM (või 0,18 M). Hiljem näeme, et kui geenid asuvad teineteisest suhteliselt kaugel, siis 
võidakse saada üldjuhul allahinnatud suurusega krossingoveri sagedus, sest sel puhul võib 
esineda mitmekordseid geenivahetusi, mida vaid kahe geeni rekombinatsiooni uurimisel 
ei pruugita sedastada. Tulemused on seda ekslikumad, mida rohkem läheneb rekombinat-
sioonisagedus 0,5-le e. 50%-le. Pikkade kromosoomide kauged geenid rekombineeruvad 

X

sc+sc
X

Y

ec cv

sc ec cv

ec+ cv+

X

X

sc ec cv

sc+ ec+ cv+

sc ec cv

Y
X

P

F1

Fb

Klass Fenotüüp Genotüüp
1 Nudid harjased, okasjad silmad, ristsoonteta tiivad
2 sc+ ec+ cv+

3
4
5
6
7
8

Isendeid
1158
1455
163
130
192
148

1
1

sc  ec  cv 

sc ec+ cv+

sc+ ec  cv

sc+ ec+ cv 
sc  ec cv+

sc ec+ cv 
sc+ ec cv+

Normaalsed harjased, silmad ja tiivad
Nudid harjased, normaalsed silmad ja tiivad
Normaalsed harjased, okasjad silmad, ristsoonteta tiivad
Nudid harjased, okasjad silmad, normaalsed tiivad
Normaalsed harjased ja silmad, ristsoonteta tiivad
Nudid harjased, normaalsed silmad, ristsoonteta tiivad
Normaalsed harjased, okasjad silmad, normaalsed tiivad

Nudid harjased, 
okasjad silmad, 
ristsoonteta tiivad

Metsiktüüpi

Nudid harjased, 
okasjad silmad, 
ristsoonteta tiivad

Triheterosügoot

Joonis 5.15. Kolmepunktiline ristamine äädikakärbse (Drosophila sp.) geenide järjekorra määramisel (C. 
B. Bridgeś i ja T. H. Olbrychti katse). Ristati kärbseid, kes erinesid kolme X-liitelise geeni poolest (emased 
mutantsed, isased metsiktüüpi). Järglaspõlvkonna kärbeste omavaheline ristamine oli siin analoogne ana-
lüüsiva ristamisega (kolmikheterosügootsed emased ja kolmikretsessiivsed isased). Fb-põlvkonnas saadi 8 
feno- ja genotüübilist klassi järglasi.
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sama vabalt, kui nad oleksid eri kromosoomides ning nende geenide vaheline kaugus on 
sel juhul suurem kui 50 cM. Samuti ei võimalda vaid kahe geeni uurimine määrata nende 
geenide asendit sama kromosoomi teiste geenide suhtes. 

2.1.3. Kolmepunktiline ristamine
Geenide järjestuse kindlakstegemisel on vaja jälgida minimaalselt kolme geeni. Nimelt 
kehtib põhimõte, et kaugete geenide vahelise krossingoveri sagedus võrdub lähemal-
asetsevate geenide vaheliste krossingoverite sageduste summaga. Illustreerime seda 
C. B. Bridgeś i ja T. M. Olbrychti katsega Drosophila´l, vaadeldes kolme X-kromosoomis 
paiknevat retsesssiivset mutatsiooni: scute (sc) e. nudid harjased, echinus (ec) e. okasjad 
silmad ja crossveinless (cv) e. ristsoonteta tiivad. 

Ristates metsiktüüpi äädikakärbse isaseid (sc+sc+ ec+ec+ cv+cv+; normaalsed harjased, 
silmad ja tiivad) homosügootsete retsessiivsete emastega (scsc ecec cvcv; nudid harjased, 
okasjad silmad, ristsoonteta tiivad), saadi hübriidsed dominantsete tunnustega F1-järg-
lased (sc+sc ec+ec cv+cv). Neid ristati isastega, kelle ainsas X-kromosoomis olid kõik kolm 
retsessiivset mutatsiooni (sc ec cv) (jn. 5.15). See ristamine on tegelikult analoogne ana-
lüüsiva ristamisega, kus emastel on kõik kolm uuritavat mutantset geeni tõmbeasendis 
(sc+sc ec+ec cv+cv). Ristamisel saadi F2-põlvkonnas 8 fenotüübilist klassi, neist kaks vanem-
tüüpi ja 6 rekombinantset. Rekombinantsetest klassidest kaks retsiprookse klassi järglast 
(neli fenotüübilist klassi) vastasid ühekordsele ja üks retsiprookne klass (kaks fenotüübi-
list klassi) rekombinante kahekordsele geenivahetusele (krossingoverile). 

2.1.3.1. Geenide järjekorra määramine
Kolmel uuritaval geenil saab olla kolm võimalikku geenide järjestust:

1. sc – ec – cv
2. ec – sc – cv
3. ec – cv – sc

Kuivõrd vanemklassid olid geenidega sc ec cv ja sc+ ec+ cv+ ning kahekordse geenivahe-
tusega järglased on sc ec+ cv ja sc+ ec+ cv, siis määrab see üheselt geenide järjestuseks 
1. variandi: sc – ec – cv (jn. 5.15).

2.1.3.2. Geenidevahelise kauguse määramine
Teades geenide järjekorda, saame rekombinatsioonisageduste (krossingoveri sageduste) 
alusel määrata geenidevahelist kaugust. Selleks tuleb määrata krossingoveri keskmine 
sagedus geenide vahele jäävas kromosoomi piirkonnas (jn. 5.16). 

Kokku jälgiti katses Fb-põlvkonnas 3248 kärbest. Geenide sc ja ec vahelise kau-
guse leidmisel krossingoverite sageduse alusel võetakse arvesse kõik krossingoverid, 
mis toimusid nende geenide vahel, s.o. ühekordsed krossingoverid (klassid 3 ja 4) ning 
kahekordsed krossingoverid (klassid 7 ja 8). Leiti, et geenide sc ja ec vaheline krossing-
overi sagedus võrdub rekombinantsete isendite arv, jagatud kõigi uuritud isendite arvuga 
e. = (163 + 130 + 1 +1)/3248 = 0,091 morganit e. 9,1 sentimorganit (jn. 5.16). Analoogselt 
leiti geenide ec ja cv vahelise krossingoveri sageduse, s.o. ühekordsed krossingoverid (klas-
sid 5 ja 6) ning kahekordsed krossingoverid (klassid 7 ja 8), jagatud kogu uuritud isendite 
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arvuga e. = (192 + 148 + 1 + 1)/3248 = 0,105 morganit e. 10,5 sentimorganit. Seega aset-
sevad uuritud geenid X-kromosoomis järjestuses: sc – 9,1 – ec – 10,5 – cv. 

Ülalesitatud viisil arvutatavad geneetilise kaardi geenidevahelised kaugused on saa-
dud aditiivselt (summeerivalt) e. kaugemalasetsevate geenide vaheline kaugus võrdub 
lähemalasetsevate geenide vahelise kauguse summaga. Geenide sc ja cv vaheline geneeti-
line kaugus arvutati järgmiselt: 9,1 cM + 10,5 cM = 19,6 cM. Samale tulemusele jõuti, kui 
arvutati otse nende geenide vaheliste krossingoverite sagedused. Esmalt leiti osaprotsen-
did, millest mitt erekombinantsete isendite arv oli (1158 +1456)/3248 = 0,815, ühekordse 
krossingoveriga isendite arv klassidest 3–6 oli (163 + 130 + 192 + 148)/3248 = 0,195 ja 
kahekordse krossingoveriga isendite arv klassidest 7 ja 8 oli (1 +)/3248 = 0,0006. Kesk-
mine krossingoverite arv nende geenide suhtes on seega:

0 (0) x 0,805 + (1) x 0,195 + (2) x 0,0006 = 0,196 e. 19,6 cM. 

2.1.4. Interferents
Selgus, et krossingoveri toimumine pidurdab lähedases piirkonnas teise krosssingoveri 
toimumist. Seda nähtust nimetatakse interferentsiks (ingl. interference). Varemesitatud 
näites oli geenide sc ja ec vaheline keskmine krossingoveri sagedus 0,091, geenide ec ja cv 
vahel aga 0,105. Eeldades krossingoverite toimumise sõltumatust, peaks kogu piirkon-
nas geenide sc ja cv vahel (jn. 5.17) kahekordsete krossingoverite keskmine sagedus olema 
0,091 x 0,105 = 0,0095 (sõltumatute sündmuste tõenäosused korrutatakse!). Eksperimen-
taalses katses saadi aga palju väiksema tulemuse: 2/3248 = 0,0006. Eksperimentaalsete 
ja teoreetiliste andmete erinevust mõõdetakse kokkulangevuskoefi tsiendiga c (ingl. 
coeffi  cient of coincidence, c). Ülalesitatud näites on kahekordsete krossingoverite kokkulan-
gevuse koefi tsient järgmine:

c = täheldatud / teoreetiliselt oodatav kahekordsete krossingoverite 
sagedus = 0,0006/0,0095 = 0,063. 

Interferentsi tase (I) (ingl. level of interference) arvutatakse järgmiselt:

I = 1 – c = 1 – 0,063 = 0,937. 

Kokkulangevuskoefitsiendi väikseim väärtus saab olla null. Kuivõrd antud näites oli 
c väärtus väga madal (0,063), siis oli interferents siin väga tugev ja I väärtus lähedane ühele 
(I = 0,937). Teiseks äärmusjuhuks on olukord, kus kokkulangevuse koefi tsient on üks, mis 
näitaks, et interferents puudub ja krossingoverid toimuksid üksteisest sõltumatult. Pal-
jud uuringud on näidanud, et interferents on tugev geneetilise kaardi lähipiirkondades, 
mis on alla 20 cM. Interferentsi tugevus on geneetilisel kaardil geenidevahelise kauguse 
funktsioon, nõrgenedes proportsionaalselt geenidevahelise kaugusega. 
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2.1.5. Tegelik geneetiline kaugus 
C. B. Bridges ja T. M. Olbrycht uurisid oma rekombinatsioonikatsetes tegelikult Dro-
sophila seitset X-liitelist geeni: lisaks varemnimetatud kolmele (sc, ec, cv) geenile on veel 
geenid ct (cut wings) e. äralõigatud tiivad, v (vermilion eyes) e. helepunased kinaverivärvi 
silmad, g (garnet eyes) e. granaatpunased silmad ja f ( forked bristles) e. harkharjased. 
Geenidevahelise rekombinatsioonisageduse alusel määrati X-kromosoomi ulatusliku 
piirkonna geenide järjestus ja asend geneetilisel kaardil. Leiti, et äärmised geenid olid 
sc ja f ning kõrvutiasetsevate geenide rekombinatsioonisageduste summeerimisel saadi 
uuritava lõigu pikkuseks 66,8 cM (jn. 5.17). Järelikult oli selle uuritava piirkonna kesk-
mine rekombinantide (krossoverite) sagedus 0,668. Teoreetiliselt ei saa aga aheldunud 
geenide rekombinatsioonide sagedus ületada 0,5 e. 50%. Seega võib kahe geeni vaheline 
geneetiline distants geneetilisel kaardil olla suurem teoreetiliselt oodatavast (jn. 5.18), s.t. 
et sama kromosoomi kauged lookused käituvad kui mitt eaheldunud (eri kromosoomide) 
geenid.

Ulatuslikes kromosoomi piirkondades on geenide tegelik vahekaugus teoreetilisest 
pikem, sest teineteisest kaugel asetsevate geenide vahel võib toimuda mitmekordseid 
geeni vahetusi, mis lõpptulemusena ei pruugi viia selliste rekombinantsete kromosoomide 
moodustumiseni, mida saaks kaugelasetsevate geenide põhjal detekteerida (jn. 5.19). 

9,1 10,5 9,2 15,9 11,2 10,9
66,8

sentimorganit

sc ec cv ct v g f

Drosophila X-kromosoomi kaart

Kahekordsete krossingoverite sagedus geenide sc ja cv vahel:
Oodatav = 0,091 x 0,105 = 0,0095
Täheldatud = 2/3248 = 0,0006

Interferents
Kokkulangevuskoefitsient (c) 
c = 0,0006/0,0095 = 0,063

Interferentsi tase (I)
I = 1 – c = 0,937

Joonis 5.17. Interferentsinähtus. Mutatsioonid: scute (sc) e. nudid harjased, echinus (ec) e. okasjad silmad, 
crossveinless (cv) e. ristsoonteta tiivad, ct (cut wings) e. äralõigatud tiivad, v (vermilion eyes) e. helepunased kina-
verivärvi silmad, g (garnet eyes) e. granaatpunased silmad ja f ( forked bristles) e. harkharjased. Krossingoveri 
toimumine takistab uue krossingoveri toimumist lähedalasetsevas piirkonnas. Interferentsi mõõdetakse 
kokkulangevuskoefi tsiendiga (c), mis on täheldatud kahekordsete krossingoverite sagedus, jagatud oodatava 
sagedusega. Interferentsi tase (I) on interferentsi kokkulangevuskoefi tsiendi pöördväärtus, mis on tugevalt 
väljenduv kuni 20 sentimorgani pikkuse geneetilise kaardi piirkonnas.
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Näiteks moodustavad kaheahelalised kahekordsed krossingoverid vaid mitt erekombi-
nantseid kromosoome ja kolmeahelaliste kahekordsete krossingoverite korral moodustub 
üksnes pooltel juhtudel rekombinantseid kromosoome. Vaid neljaahelalised kahekordsed 
krossingoverid moodustavad ainult rekombinantseid kromosoome. 

2.1.6. Kiasmide sagedus ja geneetiline kaugus 
Kiasmid väljendavad krossingoverite toimumist meioosi esimeses profaasis. Järelikult 
peaks saama kiasmide arvu alusel määrata krosssingoverite toimumise keskmist arvu ja 
evalveerida eksperimentaalselt saadud krossingoverite sageduste tulemusi. Selleks tuleb 
kokku liita uuritavates rakkudes esinenud kiasmid. Näiteks loendati 100 raku kohta 215 
kiasmi (jn. 5.20). Keskmine kiasmide arv raku kohta on sel juhul 215/100 = 2,15 ning 
kromatiidi kohta (iga kromosoom koosneb kahest identsest kromatiidist!) poole väiksem 

X

sc+

sc f

f+

X

X

Genotüüp ja
ema kaudu päritav
X-kromosoom

Fenotüüp

F1 sc f
X

Y

sc f

sc+ f+

f+

F2

Isendeid

Nudid, harkharjased

Metsiktüüpi harjased

Nudid harjased

Harkharjased

698

931

816

803

1629
vanemtüüpi

1619
rekombinantset

Rekombinatsioonisagedus = 1619/3248 x 100 = 50 sentimorganit
Geneetiline kaart = 66,8 sentimorganit

ERINEVUS

fsc+

sc

Joonis 5.18. Äädikakärbse (Drosophila sp.) krossingoveri toimumissageduse erinevus geenide tegelikust kau-
gusest geneetilisel kaardil (C. B. Bridges’i ja T. H. Olbrychti katse). Geneetilisel kaardil on geenide sc ja f vahe 
pikem (66,8 cM) kui nendevaheline rekombinatsioonisagedus (50 cM e. 50 %), s.t. nad rekombineeruvad 
vabalt.
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e. 1,07. Seega on kromatiidi pikkus 107 cM, eeldades, et kiasmide arv kromatiidi kohta 
väljendab kromosoomi geneetilist pikkust. Geneetilise pikkuse ja kiasmide arvu suhe on 
arvutatav järgmiselt: 

107 cM : 2,15 kiasmi = 50. 

See tähendab, et geneetilise kaardi 50 cM-le vastab üks kiasm ja vastupidi, ühele kiasmile 
vastab geneetilisel kaardil 50 cM-i. .

Meeldejätmiseks
• Kromosoomide geneetiline kaart põhineb meioosi esimeses profaasis toimunud krossingoverite keskmi-

sel toimumissagedusel. 
• Geneetilise kaardi pikkus arvutatakse eksperimentaalsetes katsetes leitavate rekombinatsioonisage-

duste alusel. 
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BKahekordne
kahekromatiidiline
krossingover

Kahekordne
kolmekromatiidiline
krossingover

B

b

B

B

Kahekordne
kolmekromatiidiline
krossingover

Kahekordne
neljakromatiidiline
krossingover

Vaid mitte-
rekombinantsed
järglased

Pooled
rekombinantsed,
pooled mitte-
rekombinantsed

Vaid
rekombinantsed
järglased

Pooled
rekombinantsed,
pooled mitte-
rekombinantsed

Meioosi produktidMeioosi profaas I

Joonis 5.19. Kahe lookuse vaheliste kahekordsete krossingoverite tulemid äädikakärbsel (Drosophila sp.). 
Kahekordsed kahekromatiidilised krossingoverid põhjustavad vaid mitterekombinantsete, kahekordsed 
kolmekromatiidilised pooltel rekombinantsete ja kahekordsed neljakromatiidilised vaid rekombinantsete 
järglaste teket.
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• Kaugemalasetsevate geenide krossingoverite sagedus on võrdne lähemalasetsevate geenide vaheliste 
krossingoverite sageduste summaga.

• Ühe krossingoveri toimumine pidurdab kromosoomi lähedal olevas piirkonnas teise krossingoveri toi-
mumist.

• Täheldatud ja teoreetiliselt oodatavate krossingoverite keskmiste sageduste erinevust e. interferentsi 
mõõdetakse kokkulangevuskoefi tsiendiga.

• Alla 20-protsendiliste rekombinatsioonisageduste puhul saab määrata geenidevahelist kaugust genee-
tilisel kaardil rekombinatsioonisageduste alusel otse.

• Üle 20-protsendiliste rekombinatsioonisageduste korral alahinnatakse geneetilisel kaardil geenide kau-
gust, sest mitmekordsed krossingoverid ei moodusta mitte alati rekombinantseid kromosoome.

Kiasmide keskmine arv raku kohta          = 215/100 = 2,15 

Meiootilised kromosoomid Kiasmide (A)
arv

Rakkude (B)
arv

Kokku
A x B

5

4

3

2

1

0

5

15

15

30

25

10

25

60

45

60

25

0 

Kokku 100 215 

Kiasmide keskmine arv kromatiidi kohta  = 215/2 = 1,07           

Kromosoomi geneetiline pikkus                = 1,07 morganit = 107 sentimorganit

Suhe kromosoomi geneetilise pikkuse     
ja kiasmide keskmise arvu vahel               = 107 cM / 2,15 kiasmi = 50 cM/kiasm

Joonis 5.20. Kromosoomi geneetilise kaardi pikkuse arvutamine meioosi kiasmide sageduse alusel (Droso-
phila näitel). Kiasmide keskmine arv kromatiidi kohta väljendab kromosoomi geneetilist pikkust.
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2.2. Kromosoomide tsütoloogiline kaardistamine
Krossingoverite alusel kaardistatud geene ei saa ühildada ega visualiseerida kromosoo-
mide kindlate punktide või piirkondadega (nt. vöödistikuga). Selleks on vaja rakendada 
teistsuguseid meetodeid, näiteks kromosoomsetest deletsioonidest ja duplikatsioonidest 
põhjustatud kromosoomseid ümberkorraldusi. Nimelt saab viimatinimetatud kromo-
soomseid ümberkorraldusi jälgida ka tsütoloogiliselt, lähtudes vastava kromosoomi 
piirkonna pikkusest (deletsioonidel lühenemine, duplikatsioonidel pikenemine). Kromo-
soomi struktuuri muutusi saab korreleerida üksikgeenidega, nende määratud tunnustega 
ning järgnevalt võrrelda tulemusi ka krossingoveri sageduste alusel koostatud geneetiliste 
kaartidega. Tsütogeneetilist kaardistamist (ingl. cytogenetic mapping) saab suurepära-
selt teostada Drosophila´l, sest neil on polüteensed kromosoomid. 

2.2.1. Tsütogeneetiline kaardistamine deletsioonidega 
Vaatleme näitena Drosophila X-liitelist geeni, mille mutantne alleel w (white) määrab 
valge silmsuse ning metsiktüüpi alleel w+ punasilmsuse teket. Järelikult on valgesilmsust 
määrav alleel mitt eproduktiivne e. nullmutatsioon (ingl. null mutation). Nimetatud geen 
asub X-kromosoomi geneetilisel kaardil positsioonis 1,5 cM, lähtudes kromosoomi ühest 
otsast. 

Tsütoloogiliselt määratavat deletsiooni tähistatakse tavaliselt tähekombinatsiooniga 
Df. Kui emastel kärbestel avaldub ühe X-kromosoomi retsessiivne alleel w hetero-
sügootses olekus, siis peab neil emastel teises X-kromosoomis olema samas piirkonnas 
deletsioon (jn. 5.21). Seetõtt u võimaldavad w/Df-heterosügoodid teha funktsionaalset 
testi, lokaliseerida geen w deletsiooni suhtes. Nimelt on w/Df-heterosügoodid valgesilm-
sed, sest neil puudub w+-geeni funktsionaalne koopia mõlemas X-kromosoomis. Sama 

w/Df genotüüp

Punased silmad

Df

Df

w

w

w+

Valged silmad

w/w+ genotüüp

Joonis 5.21. Deletsioonkaardistamise 
põh i mõte D rosophi l a  ge en ide lok a-
l i s a t s io on i  m ä ä r a m i s e l .  D ro s o p h i l a 
X-kromosoomi retsessiivne alleel w põh-
justab valgesilmsuse teket. Metsiktüüpi 
punasilmne fenotüüp kaob, kui deletsioon 
(Df) kõrvaldab metsiktüüpi dominantse 
alleeli w+ (w/Df genotüüp). Metsiktüüpi 
punasilmne fenotüüp säilib, kui deletsioon 
(Df) ei kõrvalda metsiktüüpi dominantset 
alleeli w+ (w/w+ genotüüp).
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deletsiooniga X-kromosoom koos metsiktüüpi X-kromosoomiga (w+) annab aga puna-
silmsed äädikakärbsed, sest dominantne alleel määrab pigmendi produktsiooni. Kui 
deletsioon ei kata uuritavat mutantset alleeli w, siis on kõik järglased punasilmsed (jn. 5.22). 
Öeldut kinnitavad uurimused ka teiste deletsioonidega, kus need X-kromosoomi delet-
sioonid, mis ei katt u mutantse geeniga, ei võimalda avaldada uuritava mutantse alleeli w 
mutantset fenotüüpi (valgesilmsuse teke). Samadele tulemustele jõuti polüteensete kro-
mosoomide uurimisel, kus geen w lokaliseeriti polüteense kromosoomide vöötide 3A1 ja 
3C2 vahele. Hilisematel täpsustatavatel uurimistel, kus kasutati väiksemaid deletsioone, 
leiti, et geen w asub X-kromosoomi vöödis 3C2. Ülalkirjeldatud meetodit nimetatakse 
deletsioonkaardistamiseks (ingl. deletion mapping).

2.2.2. Tsütogeneetiline kaardistamine duplikatsioonidega 
Deletsioonkaardistamisele vastupidine meetod on duplikatsioonkaardistamine (ingl. 
duplication mapping). Põhimõte seisneb siin selles, et duplikatsioonid, mis katt uvad ret-
sessiivse mutantse geeni alaga ning mis kõrvaldavad mutantse fenotüübi tekke, peavad 
sisaldama mutantse geeni metsiktüüpi alleeli (jn. 5.23). Esitatud näites vaid üks dupli-
katsioonidest (Dp2) maskeerib e. katab mutatsiooni w ja annab metsiktüüpi punasilmse 
fenotüübi. Polüteensel X-kromosoomil lokaliseeriti geen w piirkondade 2D ja 3D vahele, 
s.t. piirkonda, mis külgneb piirkonnaga C. Järelikult täpsustus duplikatsioonanalüüsil 
geeni w deletsioonanalüüsil määratud lokalisatsioon. 

Df 

w

Df

w

Df 

w

Df

w

Df

w

w+

w+

w+

w+

Valged silmad

Punased silmad

Punased silmad

Punased silmad

Punased silmad

Joonis 5.22. Drosophila geeni 
w h ite (w) lok a l i sat sioon i 
määramine deletsioonkaar-
d i s t a m i se l .  De let s ioon id 
visualiseeriti tsütoloogiliselt 
polüteensete X-k romosoo-
mide koordinaatidel.
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2.2.3. Tsütoloogiliste ja geneetiliste kaartide võrdlus
Geneetiliste ja tsütoloogiliste e. füüsiliste kaartide (ingl. physical map) võrdlus näitab, et 
geenide järjestused neil on kolineaarsed (ingl. colinear), s.t. geenidel on sama järjekord. 
Siiski võib geenidevaheline kaugus olla erinev. Näiteks kui geenide ct ja sn geneetilise ja 
füüsilise kaardi andmed on samased, on geenide y ja w vaheline kaugus füüsilisel kaardil 
palju suurem kui geneetilisel kaardil ja, vastupidi, geenide w ja ec vaheline kaugus füü-
silisel kaardil on märksa väiksem kui geneetilisel kaardil (jn. 5.24). Põhjus on selles, et 
kromosoomsed ümberkorraldused toimuvad väiksema tõenäosusega kromosoomi otste 
lähedal ja tsentromeeri piirkonnas, mistõtt u geneetilised kaardid on neis piirkondades 
kokku surutud. Ülejäänud piirkondades, kus krossingoveri toimumise tõenäosus on suu-
rem, on geneetilised kaardid välja venitatud. Seega saame rekombinatsioonanalüüsil 
(ingl. recombinant analysis) määrata täpselt küll geenide järjekorda, mitt e aga geenide-
vahelist füüsilist kaugust. 

Meeldejätmiseks
• Drosophila´l saab geene kromosoomidesse lokaliseerida polüteensete kromosoomide kaartidel, kasuta-

des retsessiivsete mutatsioonide deletsioon- ja duplikatsioonanalüüse. 
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w
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Valged silmad

Valged silmad

Valged silmad

Valged silmad

w+

D2

D3

D4

D5

+

w
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J o o n i s  5 . 2 3 .  D r o s o p h i l a 
geen i white  (w) lok a l isat-
siooni määramine duplikat-
sioonkaardistamisel . Dup-
l i k a t s i o o n i d  (D)  v i s u a -
l i s e e r i t i  t s ü t o l o o g i l i s e l t 
polüteensete X-kromosoo-
mide koordinaatidel . Vaid 
dupl it se er u nud pi i rkond 
D2, mis sisaldab punast sil-
mavärvust määravat alleeli 
w+, kompenseerib valgesilm-
sust määravate alleelide (w) 
toime.
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• Deletsioon võimaldab avaldada retsessiivse mutatsiooni fenotüüpi deletsioonilise kattuvuse korral, 
duplikatsioon aga varjab seda.

• Geneetilised ja tsütoloogilised kaardid on kolineaarsed, kuid geenidevahelised kaugused pole proport-
sionaalsed.

Geneetiline kaart

0

y w ec ct sn

2010

Polüteenne X-kromosoom

Joonis 5.24. Geneetilise ja tsütoloogilise kaardi võrdlus. Drosophila polüteense X-kromosoomi vasakpoolne 
ots (pruun skaala) ja sellele vastav geneetiline kaart (sinine skaala sentimorganites). y – kollane keha, 
w – valged silmad; ec – siiljad silmad; ct – rudimentsed tiivad; sn – krussis harjased. Geneetilisel ja tsütoloogi-
lisel kaardil on geenid kolineaarselt, kuid geenidevaheline kaugus erineb piirkonniti erinevas ulatuses.


