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ROLA SEKWENCJI (TTAGGG)n W BADANIACH KARIOTYPU I EWOLUCJI PTAKÓW

Ptaki są bardzo charakterystyczną grupą 
kręgowców. Jako jedyna filogenetyczna klasa 
posiadają pióra i umiejętność lotu (z wyjąt-
kiem współczesnych ratites: emu, struś itp.). 
Oprócz tych widocznych cech ptaki charak-
teryzują się także małymi genomami i bar-
dzo charakterystycznym kariotypem. Jedną z 
charakterystycznych cech ptasiego kariotypu 
jest obecność sekwencji (TTAGGG)n w inter-
stycjalnych częściach ramion chromosomów. 
U większość kręgowców sekwencje (TTAGG-
G)n są zlokalizowane w telomerach chromo-
somów.

Telomery to fizyczne końce chromoso-
mów eukariotycznych. Termin „telomer” 

po raz pierwszy użył Hermann J. Müller w 
1939  r. Nazwa pochodzi od greckich słów 
telos — koniec i meros — część. Telomery są 
zbudowane z powtarzających się sekwencji 
niekodującego DNA. Nie zawierają żadnych 
genów i nie kodują żadnych białek. Telomery 
człowieka, podobnie jak większości strunow-
ców, świdrowców, śluzowców, grzybów, sko-
rupiaków i niektórych pierścienic, składają 
się z tandemowych powtórzeń 5’TTAGGG3’ 
(Moyzis i współaut. 1988, Zakian 1989). Te-
lomery pełnią kluczową rolę w utrzymaniu 
stabilności chromosomów i zapobiegają utra-
cie informacji genetycznej podczas kolejnych 
replikacji. 

SPECYFIKA GENOMU I KARIOTYPU PTAKÓW

Genom ptaków stanowi około jednej trze-
ciej genomu człowieka i jest jednym z naj-
mniejszych wśród kręgowców. Średnia wiel-
kość genomu ptaków wynosi 1,4 pg ± 0,01 
i waha się od 1,97 do 2,16 (Burt i współaut. 
1999, www.genomesize.com). Ten stosun-
kowo mały genom upakowany jest w dużej 
liczbie chromosomów, z których większość 
to mikrochromosomy. Charakterystyczną ce-

chą kariotypu ptaków, obok (i) dużej liczby 
diploidalnej, (ii) obecności mikrochromoso-
mów i (iii) heterogametyczności samic zwią-
zanej z obecnością chromosomów ZW, jest 
obecność powtarzalnych sekwencji telome-
rowych (TTAGGG)n, nie tylko w telomerach, 
ale także w interstycjalnych częściach ramion 
chromosomów.

LICZBA DIPLOIDALNA

Typowy ptasi kariotyp składa się z kil-
ku lub kilkunastu makrochromosomów oraz 
około sześćdziesięciu mikrochromosomów 

(Christidis 1989, 1990). Pomimo dużej licz-
by chromosomów, ptaki charakteryzują się 
stałą liczbą diploidalną. Ponad 60% obecnie 
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żyjących gatunków charakteryzuje się diplo-
idalną liczba chromosomów na poziomie 2n 
= 74-86, natomiast 24% na poziomie 2n = 66-
74. Skrajne wartości diploidalnej liczby chro-
mosomów zaobserwowano u kulona (Burhi-
nus oedicnemus), 2n = 40 i u dudka (Upupa 
epops), 2n = 142. Genom ptaków jest ewo-
lucyjnie bardzo konserwatywny. Istniejące 
ptaki prymitywne (Palaeognathae), archaicz-
ne Neognathae (Anseriformes, Galliformes), 
i wiele gatunków należących do wyższych 
Neognathae mają bardzo podobne kariotypy 
(Christidis 1990, Rodionov 1997). Klasyczne 
techniki barwienia umożliwiają stwierdzenie 
znacznych homologii pomiędzy makrochro-
mosomami różnych gatunków (Takagi i Sasa-
ki 1974, Ansari i współaut. 1986). Doświad-
czenia wykorzystujące technikę ZOO-FISH 
pokazały silny konserwatyzm makrochromo-
somów pomiędzy kurą i emu, co sugeruje, że 
ich genomy podlegały tylko nielicznym zmia-
nom od czasów dywergencji ratites i carina-

tes około 80 mln lat temu (Shetty i współ-
aut. 1999).

Pomimo podobieństwa kariotypów pta-
ków należących do różnych rzędów, u wielu 
gatunków widoczny jest wzrost lub spadek 
liczby mikrochromosomów. Na przykład Fal-
coniformes, tzw. sokoły starego świata, mają 
względnie niewiele mikrochromosomów. 
Natomiast u Picidae (dzięciołów i dzioboroż-
ców) liczba mikrochromosomów jest bardzo 
duża, a ewolucyjnie konserwatywny chromo-
som Z pozostaje największym chromosomem 
ich kariotypu (Christidis 1990). Do wyjaśnie-
nia pozostaje kwestia, czy mikrochromosomy 
współczesnych gatunków ptaków powstały 
z makrochromosomów przodków na drodze 
fragmentacji, czy też makrochromosomy po-
wstały w wyniku fuzji mikrochromosomów. 

Pewnym jest natomiast, że mikrochromo-
somy różnią się strukturą od makrochromo-
somów. 

MIKROCHROMOSOMY I MAKROCHROMOSOMY

Długość mikrochromosomów w metafa-
zie nie przekracza dwóch mikrometrów, a 
rutynowo stosowane techniki barwienia nie 
umożliwiają identyfikacji mikrochromoso-
mów ptaków nawet w stosunku do położe-
nia centromeru (Bitgood i Shoffner 1990). 
Do lat 80. ubiegłego stulecia sądzono, że 
makro- i mikrochromosomy nie różnią się 
składem chemicznym (Schmid1962, Donelly 
i Newcomer 1963) oraz strukturą i zacho-
waniem podczas podziałów komórkowych 
(Ford i Wollam 1964). 

Rozwój technik molekularnych w dru-
giej połowie lat 80. ubiegłego stulecia zmu-
sił uczonych do zweryfikowania teorii o 
jednolitości mikro- i makrochromosomów. 
Przyznano częściowo rację Newcomero-
wi, który określił mikrochromosomy jako 
„chromosoidy”, w celu odróżnienia ich od 
„prawdziwych” chromosomów (Newcomer 
1957). Współczesna nauka nie pozostawia 
wątpliwości, że mikrochromosomy różnią 
się strukturą od makrochromosomów, nie 
odbiera im jednak statusu prawdziwych 
chromosomów. DNA mikrochromosomów 
nie posiada charakterystycznego zwoju spi-
ralnego i w efekcie mikrochromosomy są 
pozbawione najwyższego poziomu organiza-
cji chromatyny (Rodionov 1996). Ponadto, 
zastosowanie chromomycyny A3 (CMA) czy 

DAPI, barwników łączących się specyficz-
nie z parami A-T, pokazuje, że mikrochro-
mosomy, w stosunku do makrochromoso-
mów, charakteryzują się niższą zawartością 
par adenina-tymina (A-T) przy jednocześnie 
wyższej zawartości par guanina-cytozyna 
(G-C). Proporcjonalny wzrost liczby zasad 
G-C w mikrochromosomach wynika nie 
ze wzrostu liczby tych zasad, lecz z utra-
ty zasad charakterystycznych dla sekwen-
cji powtarzalnych, tj. A-T. Dlatego, chociaż 
mikrochromosomy stanowią 25-35% całko-
witej długości genomu, zawartych jest w 
nich około 50% genów (Fillon i współaut. 
1998, Masabanda i współaut. 2004, Grif-
fin i współaut. 2007). Mikrochromosomy 
ptaków charakteryzuje trzykrotnie większa 
częstość crossing-over niż makrochromo-
somy. Może być to uwarunkowane wystę-
powaniem gorących miejsc rekombinacji 
(ang. hot-spot), które są obecne na każdym 
mikrochromosomie. Wysoka częstość cros-
sing-over zwiększa prawdopodobieństwo 
ich prawidłowej segregacji podczas podzia-
łu mejotycznego. Konsekwencją wyższej za-
wartości zasad G-C jest również wcześniej-
sza replikacja mikrochromosomów (Kael-
bling i Fechheimer 1983, Rodionov 1996, 
Burt i współaut. 1999, Smith i współaut. 
2000).
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Płeć ptaków, podobnie jak u ssaków, de-
terminuje para chromosomów o niepełnej 
homologii: należący do mikrochromosomów 
chromosom W oraz makrochromosom Z. 
Chromosom W ptaków, podobnie jak chro-
mosom Y ssaków, u większości gatunków 
jest często całkowicie heterochromatynowy 
i jest jednym z najmniejszych chromosomów 
w kariotypie.

Inne nazewnictwo chromosomów płci 
jest związane z odmienną determinacją płci 
u ptaków — samica jest osobnikiem hetero-
gametycznym — ZW (u ssaków, osobnikiem 
heterogametycznym jest samiec — XY), na-
tomiast samce ptaków są homogametyczne 
— ZZ (u ssaków, osobnikiem homogametycz-
nym jest samica — XX).

Na tle innych gatunków ptaków najlepiej 
poznany jest genom kury domowej (Gal-
lus domesticus). Genom kury jest jedynym 
zmapowanym genomem nie tylko wśród 
ptaków, ale także wśród zwierząt gospodar-
skich. Opublikowanie pełnej sekwencji geno-
mu kury wykazało, że w genomie kury i w 
genomie człowieka istnieje wiele odpowia-
dających sobie rejonów, wskazujących że, 
pomimo 300 milionów ewolucyjnego roz-

dzielenia ssaków i ptaków, wiele sekwencji 
DNA zachowało swój konserwatyzm (Schmid 
i współaut. 2000, Guttenbach i współaut. 
2003, ICGSC 2004, Masabanda 2004, Elle-
gren 2007, Griffin i współaut. 2007). Na tle 
innych gatunków ptaków, kariotyp Gallus 
domesticus jest także jedynym standaryzowa-
nym opisem chromosomów (Ladjali-Moham-
medi i współaut. 1999). Zarówno genom, jak 
i kariotyp Gallus domesticus stanowią punkt 
odniesienia w badaniach genetycznych na 
płaszczyźnie genomiki i cytogenetyki oraz w 
badaniach o charakterze ewolucyjnym. 

Badania o charakterze ewolucyjnym po-
dejmowane są między innymi pod kątem 
organizacji sekwencji telomerowych w ma-
kro- i mikrochromosomach, jako próba wy-
jaśnienia pochodzenia mikrochromosomów. 
Obecnie, na podstawie modelu „rozpadu i 
fuzji” uznano, iż przynajmniej 10 par mikro-
chromosomów Gallus domesticus jest wyni-
kiem pęknięć makrochromosomów, a więk-
sza ich część odpowiada regionom chromo-
somów innych gatunków kręgowców, w tym 
człowieka. Nadal jednak pochodzenie mikro-
chromosomów nie jest do końca wyjaśnione 
(Masabanda 2004, Griffin i współaut. 2007).

DETERMINACJA PŁCI

ORGANIZACJA SEKWENCJI (TTAGGG)n W CHROMOSOMACH PTAKÓW

Genom ptaków, w przeciwieństwie do 
genomów ssaków, jest obdarzony znaczną 
liczbą sekwencji (TTAGGG)n w interstycjal-
nych częściach ramion chromosomów (ang. 
intersticial telomeric sequences, ITS — inter-
stycjalne telomerowe sekwencje)

Sekwencje (TTAGGG)n u ptaków wy-
stępują ponadto w centromerowych i sub-
centromerowych obszarach ramion chro-
mosomów. Zważywszy, że ptasi genom jest 
trzykrotnie mniejszy od genomu ssaków i 
większość genów jest skoncentrowana w mi-
krochromosomach, tak duża gęstość sekwen-
cji telomerowych musi mieć jakieś funkcjo-
nalne znaczenie. Ponadto ptaki, podobnie jak 
ssaki, charakteryzują się stosunkowo dłuższą 
rozpiętością życia, co czyni z nich interesu-
jące modele w analizie dynamiki telomerów 
(Partridge i Barton 1993, Taylor i Delany 
2000, Nanda i współaut. 2002). 

Biologia telomeru ptaków stała się przed-
miotem intensywnych badań od momentu 
wykrycia telomerazy w komórkach kurcząt 

gatunku Gallus. Regulacja działania telome-
razy u Gallus jest dokładnie taka sama jak w 
komórkach człowieka (Venkatesan i Price 
1998, Delany i współaut. 2000).

Po raz pierwszy powtórzenia (TTAGGG)n 
w chromosomach ptasich zmapowano dla 
7 gatunków ptaków należących do różnych 
rzędów (Meyne i współaut. 1990). Telomery 
ptaków, podobnie jak ssaków, są zbudowane 
z sekwencji powtórzeń 5’-(TTAGGG)n-3’, któ-
ra stanowi wzór zachowany w trakcie ewo-
lucji kręgowców. Chociaż wielkość genomu 
ptaków stanowi tylko 1/3 wielkości przecięt-
nego genomu ssaków, sekwencje telomerowe 
stanowią aż 4% ptasiego genomu. Natomiast 
w genomach ssaków sekwencje telomerowe 
stanowią zaledwie 0,3–0,4 %.

Długość sekwencji telomerowych u kury 
znajduje się w zakresie 0,5–2 Mb (Delany i 
współaut. 2000, Nanda i współaut. 2002). W 
badaniach nad organizacją telomerów u kury 
dokonano podziału na 3 klasy w zależności 
wielkości (liczby powtórzeń sekwencji pod-
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stawowej), lokalizacji w chromosomie i jego 
stabilności. Sekwencje telomerowe należące 
do klasy I są zlokalizowane w interstycjal-
nych częściach chromosomów, mają rozmiar 
0,5–10 kb i nie znaleziono dotychczas dowo-
dów na ich skracanie podczas replikacji. Kla-
sa II, to sekwencje zlokalizowane terminalnie, 
o rozmiarze 10–40 kb. Sekwencje te ulegają 
skracaniu podczas kolejnych replikacji, czyli 
są związane z tzw. problemem replikacji koń-
ca i telomerową hipotezą starzenia się komó-
rek. Sekwencje klasy III są również zlokalizo-
wane terminalne, mają długość 40 kb–2 Mb i 
nie ulegają skracaniu podczas kolejnych cykli 
komórkowych. Sekwencje klasy III występu-
ją przede wszystkim w mikrochromosomach 
(Delany i współaut. 2000).

W badaniach nad telomerami ptaków 
stwierdzono paradoks polegający na tym, że 
pomimo ewolucyjnej redukcji niekodujących 
sekwencji powtarzalnych (skutkiem tego 
procesu było minimalizowanie genomu mi-
krochromosomów), liczba sekwencji telome-
rowych (również powtarzalnych i niekodują-
cych) jest proporcjonalnie bardzo wysoka w 
stosunku do wszystkich sekwencji genomu 
ptaków (Griffin i współaut. 2007). 

Kolejną kwestią jest określenie, czy obec-
ność interstycjalnych sekwencji telomero-
wych w makrochromosomach jest odzwier-
ciedleniem miejsc fuzji mikrochromosomów. 
Nanda i współaut (2006) nie zidentyfikowa-
li interstycjalnych sekwencji telomerowych 
u sępów tzw. Starego Świata (G. fulvus, G. 
rueppelli, G. barbatus). W efekcie nadal nie 
znaleziono potwierdzenia, że interstycjalne 
sekwencje telomerowe reprezentują archa-
iczne punkty fuzji mikrochromosomów.

Porównawcze badania cytogenetyczne 
sugerują, że do zróżnicowania kariotypów 
istniejących współcześnie gatunków pta-
ków przyczyniły się fuzje robertsonowskie. 
Powstały w wyniku fuzji chromosom może 
mieć zredukowane sekwencje (TTAGGG)n 
albo być całkowicie pozbawiony telomero-
wych powtórzeń. W takim chromosomie 
mogą ujawniać się subcentromerowe se-
kwencje (TTAGGG)n, najczęściej identyfiko-
wane techniką fluorescencyjnej hybrydyzacji 
in situ (FISH). Sygnały hybrydyzacji wystę-
pują, gdy „stare”, niedziałające sekwencje 
telomerowe blokowane są w punkcie fuzji. 
Następnie sekwencje (TTAGGG)n osadzone 
w albo blisko heterochromatyny centrome-
rowej mogą ulegać degradacji lub amplifika-
cji. Prawdopodobnie regiony centromerowe 
składają się z mozaiki różnych, powtarzal-

nych sekwencji DNA, wykazując skłonność 
do duplikacji, amplifikacji lub transpozycji 
(Horvath i współaut. 2000). Podczas ewo-
lucji ptaków następowały pęknięcia chromo-
somów, a nowe telomery lokalizowały się w 
regionie pęknięcia aby zapewnić stabilność 
nowopowstałych chromosomów. Fuzje mogą 
być przyczyną obecności interstycjalnych se-
kwencji telomerowych zlokalizowanych na 
całej długości makrochromosomów.

SEKWENCJE INTERSTYCJALNE (TTAGGG)n 

Interstycjalne sekwencje (TTAGGG)n wy-
stępują szczególnie często w kariotypach 
u kury i prymitywnych ptaków Palaeogna-
thae. Zgadza się to z poglądem, że kariotyp 
Galliformes pochodzi od przodków jeszcze 
sprzed dywergencji (Christidis 1990). U stru-
sia wiele miejsc interstycjalnych pokrywa się 
ze wzorem heterochromatynowych, pozytyw-
nych prążków C. U nandu i emu większość 
nietelomerowych miejsc (TTAGGG)n nie jest 
zlokalizowana w obrębie pozytywnych prąż-
ków C. Miejsca interstycjalne na chromoso-
mach 1, 2 i 3 u kury są także C-negatywne. 
Chromosomy te prawdopodobnie powsta-
ły w wyniku fuzji tandemowych (Ansari i 
współaut. 1988, Pigozzi 1997). 

Zastosowanie techniki FISH w bada-
niach nad występowaniem sekwencji telo-
merowych u 16 różnych gatunków ptaków 
udowodniło, że mikrochromosomy są bar-
dziej nasycone sekwencjami telomerowymi 
niż makrochromosomy (Nanda i współaut. 
2002). Wzór sekwencji subcentromerowych 
i interstycjalnych, oprócz typowej lokalizacji 
sekwencji telomerowych w terminalnych czę-
ściach ramion chromosomów, stwierdzono u 
kury (Gallus domesticus) i indyka (Meleagris 
gallopavo; Galliformes), wireonka skromne-
go (Vireo belli; Passeriformes), myszołowa 
rdzawosternego (Buteo jamaicensis; Falconi-
formes) i łuskowiaka azteckiego (Columbina 
inca; Columbinoformes) (Nanda i Schmid 
1994, Nanda i współaut. 2002). Z kolei u 
kondora kalifornijskiego (Gymnogyps cali-
fornianus; Cathartiformes), nie stwierdzono 
miejsc hybrydyzacji interstycjalnej, podobnie 
jak u wróbla domowego (Passer domesticus; 
Passeriformes) i marabuta jawajskiego (Lep-
toptilos javanicus; Ciconiiformes) sygnały 
ograniczały się do zakończeń chromosomów 
(Meyne i współaut. 1990, Raudsepp i współ-
aut. 2002). Stwierdzono to również u sępów 
Gyps fulvus i Gyps barbatrus i kaniuka Ela-
nus caeruleus (Bed’Hom i współaut. 2003, 
Nanda i współaut. 2003). W porównaniu 
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do makrochromosomów, sygnały telomero-
we były silniejsze na mikrochromosomach u 
wszystkich badanych gatunków, przy czym 
najsilniejsze stwierdzono na najmniejszych 
chromosomach (Delany i współaut. 2000).

Duża częstotliwość sekwencji (TTAGGG)n 
na mikrochromosomach może być traktowana 
jako element wyjaśnienia wysokiego tempa 
rekombinacji ptasich chromosomów, a szcze-
gólnie mikrochromosomów. W tym kontek-
ście należy wspomnieć, że w porównaniu z 
makrochromosomami, w mikrochromoso-
mach ujawnia się szczególnie duże tempo re-
kombinacji, przeciętnie 1 crossing-over poja-
wia się co 11–12 Mb (Rodionov 1996). Każ-
dy mikrochromosom tworzy guzek rekom-
binacyjny odzwierciedlający crossing-over 
(Rahn i Solari 1986). Zdolność sekwencji 
telomerowych do pobudzania rekombinacji 
wykazano także u drożdży (Pluta i Zakian 
1989). 

CENTROMEROWE I SUBCENTROMEROWE 
SEKWENCJE (TTAGGG)n 

W chromosomach ssaków i innych krę-
gowców sekwencje (TTAGGG)n, oprócz lo-
kalizacji w telomerach, są sporadycznie zlo-
kalizowane w pobliżu centromeru (Meyne i 
współaut. 1990), który składa się z różnych 
typów satelitarnego DNA (Lee i współaut. 
1997). Intensywne sygnały hybrydyzacji zi-
dentyfikowane w rejonie centromerowym 

chromosomów przepiórki (Coturnix cotur-
nix) i bażanta (Phasianus colchicus) mogą 
sugerować, że satelitarne DNA w centrome-
rach tych gatunków wzbogacane jest przez 
odcinki powtórzeń (TTAGGG)n. Obfitość cen-
tromerowych miejsc (TTAGGG)n ewentualnie 
może też wynikać z częstych fuzji chromoso-
mowych podczas ewolucji kręgowców lub 
wtórnej amplifikacji związanych z centrome-
rem sekwencji (TTAGGG)n. Sygnały centro-
merowe i okołocentromerowe są szczególnie 
wyraźne u dwóch gatunków sów (Strigifor-
mes), w dwuramiennych chromosomach po-
wstałych w wyniku fuzji robertsonowskich. 
Chociaż heterochromatyna konstytutywna u 
puchaczy (Bubo bubo) znajduje się w cen-
tromerach chromosomów 1–4, centrome-
rowe sekwencje (TTAGGG)n zlokalizowano 
tylko na dwóch parach, chromosomie fuzyj-
nym 1 i 4, które zachowały się u większości 
Strigiformes. Stąd wniosek, że chromosom 4 
puchacza pochodzi od wspólnego przodka 
Strigiformes dzięki fuzji dwóch mniejszych 
chromosomów telocentrycznych. Intensywne 
sygnały (TTAGGG)n na centromerach subtelo-
centrycznych chromosomów 2 i 3 puszczyka 
mszarnego (Strix nebulosa) mogą odzwier-
ciedlać podobne przypadki fuzji.

Na Ryc. 1 przedstawiono lokalizację se-
kwencji telomerowych w chromosomach 
różnych gatunków ptaków.

WYKORZYSTANIE CHROMOSOMÓW SZCZOTECZKOWYCH W IDENTYFIKACJI 
NIETELOMEROWYCH SEKWENCJI (TTAGGG)n

Ogromną rolę w identyfikacji nietelome-
rowych (zlokalizowanych w innych niż telo-
merowe regionach chromosomów) sekwencji 
(TTAGGG)n w kariotypach różnych gatunków 
ptaków odgrywają chromosomy szczoteczko-
we (ang. lampbrush chromosomes – LBCs). 
Chromosomy szczoteczkowe, jako narzędzie 
w cytogenetyce drobiu, wprowadziły Kro-
potova i Gaginskaya (1984) oraz Hutchison 
(1987). Autorki podtrzymują tezę, że LBCs 
dostarczają cennych informacji na temat eks-
presji ptasich genów oraz są niezastąpione 
w badaniach cytogenetycznych u zwierząt o 
małych genomach, gdzie duża liczba chro-
mosomów mitotycznych i ich małe rozmiary 
uniemożliwiają analizę mikrochromosomów. 
W raporcie dotyczącym genomu i chromo-
somów kury domowej (Gallus domesticus) 
chromosomy szczoteczkowe uznano za nowy 

model w cytogenetyce ptaków (Rodionov i 
współaut. 2005). 

Podobnie jak w przypadku wzorów prąż-
kowych chromosomów mitotycznych, chro-
mosomy szczoteczkowe charakteryzują się 
specyficznym układem aktywnych i nieak-
tywnych chromomerów, obserwowanych 
jako wzór pętli bocznych i obszarów bez-
pętelkowych. Wzór ten oraz duże rozmiary 
LBCs umożliwiają lokalizację tzw. TTAGGG 
pozytywnych chromomerów i chiazm z dużą 
precyzją (Rodionov i Chechik 2002, Rodio-
nov i współaut. 2002). 

Lokalizacja sekwencji (TTAGGG)n na 
chromosomach szczoteczkowych kury jest 
zgodna ze wzorem hybrydyzacji chromoso-
mów mitotycznych (Nanda i Schmid 1994, 
Nanda i współaut. 2002). TTAGGG pozytyw-
ne chromomery zostały zidentyfikowane nie 
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tylko na końcach wszystkich LBCs kury, ale 
też w interstycjalnych miejscach biwalentów 
(Galkina i współaut. 2005). Na Ryc. 2 przed-

stawiono lokalizacje sekwencji telomerowych 
na pierwszym chromosomie szczoteczkowym 
Gallus domesticus.

Ryc. 1. Lokalizacja sekwencji (TTAGGG)n w chromosomach wybranych gatunków ptaków: a — 
Bubo bubo, b — Cairina moschata, c — Gallus domesticus, d — Struthio camelus, e — Anser an-
ser, f — Streptopelia roseogrisea (Nanda i współaut. 2002, zmodyfikowana).
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Zastosowanie techniki ZOO-FISH wykaza-
ło podobieństwo makrochromosomów u Gal-
liformes oraz pomiędzy Galliformes i ptaka-
mi prymitywnymi (Shetty i współaut.1999, 
Schmid i współaut. 2000). Zaobserwowano, 
że pomimo znacznego konserwatyzmu chro-
mosomów, przebieg hybrydyzacji interstycjal-
nych sekwencji (TTAGGG)n bardzo różni się 
pomiędzy tymi gatunkami, co wskazuje, że 
przeorganizowania chromosomów, z którymi 
związane są miejsca interstycjalne, pojawiały 
się podczas ewolucji ptaków. Mechanizmy 
takie jak crossing-over, konwersja czy trans-
pozycja sekwencji, translokacje lub inwersje 
i nieproporcjonalna replikacja mogą powo-
dować powielanie lub/i łączenie sekwencji 
(TTAGGG)n w różnych miejscach chromo-
somów (Haaf i współaut. 1995,Warburton 
i Willard 1996). Z kolei stopniowe skra-
canie i degradacja nieaktywnych sekwencji 
(TTAGGG)n może prowadzić do utraty inter-
stycjalnych miejsc hybrydyzacji (TTAGGG)n 
(Scherthan 1990, Schubert i współaut. 1992, 
Garagna i współaut. 1995, Nanda i współ-
aut. 1995).

Z punktu widzenia ewolucji niezwykle 
interesujący jest wysoki konserwatyzm chro-
mosomu Z. Chociaż chromosomy Z różnych 
gatunków ptaków różnią się morfologicznie 
nie zlokalizowano w nich nietelomerowych 
sekwencji (TTAGGG)n. Najbardziej zauważal-
ne jest to u strusia (Struthio camelus), u któ-
rego prawie wszystkie makrochromosomy, 
poza Z, ujawniają wielokrotne sygnały inter-
stycjalne (TTAGGG)n. Prawdopodobnie z po-
wodu funkcji jaką pełni (chromosom płci), 
chromosom Z został zachowany w całości w 
trakcie ewolucji ptaków (Ohno 1967). Ist-
nieje także teza, że nieobecność interstycjal-
nych miejsc telomerowych oraz związanych 

z telomerami zmian ułożenia przyczyniła się 
do stabilności chromosomu Z przez okres co 
najmniej 120 mln lat ewolucji ptaków (van 
Tuinen i Hedges 2001).

Najbardziej powszechne ewolucyjne zmia-
ny chromosomowe przejawiają się w fuzjach 
centrycznych i rozszczepieniach, które wy-
pierają miejsca telomerowe. Podczas ewolu-
cji ptaków fuzje robertsonowskie stworzyły 
dwuramienne chromosomy w kariotypie kil-
ku gatunków. Fuzja robertsonowska (fuzja 
centryczna) polega na połączeniu dwóch 
chromosomów akrocentrycznych w okoli-
cach centromerów. Skutkiem takiej transloka-
cji jest zmniejszenie liczby chromosomów o 
jeden, z równoczesnym zachowaniem liczby 
ramion chromosomów. Dla przykładu, wśród 
trzech gatunków sów i papużek falistych 
kilka dwuramiennych makrochromosomów 
jest uważanych za powstałe na skutek fu-
zji dwóch akrocentrycznych chromosomów 
(Nanda i współaut. 1995).

Papużka falista (Melopsittacus undula-
tus), która spośród wszystkich papug ma 
największą liczbę chromosomów dwuramien-
nych, nie wykazuje nietelomerowych miejsc 
(TTAGGG)n. Ogólnie zakłada się, że u gatun-
ków z dużą liczbą diploidalną chromosomów 
fuzje prowadziły do powstania większych 
chromosomów dwuramiennych (Van Don-
gen i De Boer 1984). Niepowodzenia w wy-
krywaniu sekwencji (TTAGGG)n w miejscach 
fuzji mogą wynikać z różnych mechanizmów 
genomowych: 

— całkowitej utraty sekwencji telomero-
wych przed fuzją na jednym końcu chromo-
somów pochodzących od przodków. Ozna-
czać to może, że pęknięcia pojawiły się w 
obrębie lub blisko heterochromatyny związa-
nej z telomerem; 

Ryc. 2. Lokalizacja sekwencji (TTAGGG)n na pierwszym chromosomie szczoteczkowym Gallus do-
mesticus (Galkina i współaut. 2005, zmodyfikowana).

ZNACZENIE NIETELOMEROWYCH SEKWENCJI (TTAGGG)n W EWOLUCJI KARIOTYPÓW 
PTAKÓW
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— fuzji chromosomów telocentrycznych i 
następującej po niej utracie oraz degradacji 
sekwencji telomerowych, co prowadziło do 
stopniowego skrócenia niedziałających od-
cinków telomerowych. 

Całkowity brak nietelomerowych miejsc 
(TTAGGG)n sugeruje, że to pierwszy mecha-
nizm mógł dominować w rodowodzie papuż-
ki falistej (Slijepcevic 1998).

PODSUMOWANIE

Ewolucja kariotypu ptaków rozpoczęła 
ok. 250 mln lat temu w erze triasu, jako sku-
tek odseparowania się tych organizmów od 
gadów. Zainicjował się wówczas istotny pro-
ces — akumulacja mikrochromosomów, które 
średnio stanowiły 12,4 Mb wielkości genomu. 
Pochodzenie mikrochromosomów opiera się 
na przypuszczeniach i teoriach. Początkowo 
uznawano, że były to chromosomy pierwot-
ne, które tworzyły w wyniku fuzji makro-
chromosomy. Obecnie, na podstawie modelu 
„rozpadu i fuzji” uznano, iż przynajmniej 10 
par mikrochromosomów jest wynikiem pęk-
nięć makrochromosomów. Zlokalizowanie 

ROLE OF THE (TTAGGG)n SEQUENCE IN STUDIES ON THE KARYOTYPE AND EVOLUTION 
OF BIRDS

Summary

powtórzeń (TTAGGG)n w różnych częściach 
chromosomach znacznie różniących się ga-
tunków ptaków może doprowadzić do od-
powiedzi czy wysoce zmienna liczba mikro- 
i makrochromosomów może mieć związek 
z telomerami. Telomery mogą być gubione 
lub mogą przyrastać podczas powstawania 
nowych gatunków w trakcie ewolucji ga-
tunków. Silny konserwatyzm sekwencji telo-
merowej i jej obecność na telomerowych i 
nietelomerowych obszarach może być narzę-
dziem, które umożliwia rekonstrukcję ewolu-
cyjnych rearanżacji kariotypowych. 

As in mammalian chromosomes, avian chro-
mosomes consist of 5’-(TTAGGG)n-3’repeats, the 
sequence being the pattern conserved throughout 
vertebrate evolution. Although the avian genome 
is only 1/3 of the average mammalian genome, the 
telomeric sequences constitute as much as 4% of it 
and occur ten times more often than in mammals. 
What is particularly interesting from the point of 
view of bird karyotype evolution is research on the 
localization of telomeric sequences in the interstitial 
parts of chromosomal arms. Interstitial telomeric se-
quences occur on macro- and microchromosomes, 
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