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ROLA SEKWENCJI (TTAGGG), W BADANIACH KARIOTYPU I EWOLU(]JI PTAKOW

Ptaki sa bardzo charakterystyczna grupa
kregowcow. Jako jedyna filogenetyczna klasa
posiadaja piora i umiejetnos¢ lotu (z wyjat-
kiem wspotczesnych ratites: emu, strus itp.).
Oproécz tych widocznych cech ptaki charak-
teryzuja si¢ takze malymi genomami i bar-
dzo charakterystycznym kariotypem. Jedna z
charakterystycznych cech ptasiego kariotypu
jest obecnos¢ sekwencji (TTAGGG) w inter-
stycjalnych czeSciach ramion chromosomow.
U wigkszos¢ kregowcow sekwencje (TTAGG-
G), sa zlokalizowane w telomerach chromo-
somow.

Telomery to fizyczne kofice chromoso-
mow  eukariotycznych. Termin telomer”

po raz pierwszy uzyl Hermann J. Miiller w
1939 r. Nazwa pochodzi od greckich stow
telos — koniec i meros — czesS¢. Telomery sa
zbudowane z powtarzajacych si¢ sekwencji
niekodujacego DNA. Nie zawieraja zadnych
genow i nie koduja zadnych biatek. Telomery
cztowieka, podobnie jak wiekszoSci strunow-
cow, swidrowcow, Sluzowcow, grzybow, sko-
rupiakéw i niektorych pierScienic, skladaja
si¢ z tandemowych powtorzen 5 TTAGGG3’
(Moyzis i wspotaut. 1988, ZAKIAN 1989). Te-
lomery petnia kluczowa rol¢ w utrzymaniu
stabilnoSci chromosomow i zapobiegaja utra-
cie informacji genetycznej podczas kolejnych
replikacji.

SPECYFIKA GENOMU I KARIOTYPU PTAKOW

Genom ptakow stanowi okoto jednej trze-
ciej genomu czlowieka i jest jednym z naj-
mniejszych wsrod kregowcow. Srednia wiel-
kos¢ genomu ptakow wynosi 1,4 pg = 0,01
i waha sie od 1,97 do 2,16 (BURT i wspolaut.
1999, www.genomesize.com). Ten stosun-
kowo maly genom upakowany jest w duzej
liczbie chromosomoéw, z ktorych wickszoS¢
to mikrochromosomy. Charakterystyczna ce-

cha kariotypu ptakéw, obok (i) duzej liczby
diploidalnej, (ii) obecnoSci mikrochromoso-
mow i (iii) heterogametycznosSci samic zwia-
zanej z obecnosScia chromosomow ZW, jest
obecnos¢ powtarzalnych sekwencji telome-
rowych (TTAGGG) , nie tylko w telomerach,
ale takze w interstycjalnych czeSciach ramion
chromosomow.

LICZBA DIPLOIDALNA

Typowy ptasi kariotyp sklada sie z kil-
ku Iub kilkunastu makrochromosomow oraz
okolo szesc¢dziesieciu mikrochromosomow

(CHRISTIDIS 1989, 1990). Pomimo duzej licz-
by chromosomoéw, ptaki charakteryzuja si¢
stala liczba diploidalna. Ponad 60% obecnie
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zyjacych gatunkOw charakteryzuje si¢ diplo-
idalna liczba chromosomow na poziomie 2n
= 74-86, natomiast 24% na poziomie 2n = 66-
74. Skrajne wartoSci diploidalnej liczby chro-
mosomow zaobserwowano u kulona (Burhi-
nus oedicnemus), 2n = 40 i u dudka (Upupa
epops), 2n = 142. Genom ptakow jest ewo-
lucyjnie bardzo konserwatywny. Istniejace
ptaki prymitywne (Palacognathae), archaicz-
ne Neognathae (Anseriformes, Galliformes),
i wiele gatunkow nalezacych do wyzszych
Neognathae maja bardzo podobne kariotypy
(CHRISTIDIS 1990, RODIONOV 1997). Klasyczne
techniki barwienia umozliwiaja stwierdzenie
znacznych homologii pomiedzy makrochro-
mosomami réznych gatunkOw (TAKAGI i SASA-
KI 1974, ANSARI i wspotaut. 1986). Doswiad-
czenia wykorzystujace technike ZOO-FISH
pokazaly silny konserwatyzm makrochromo-
somOw pomiedzy kura i emu, co sugeruje, ze
ich genomy podlegaly tylko nielicznym zmia-
nom od czasow dywergenciji ratites i carina-

tes okoto 80 mln lat temu (SHETTY i wspol-
aut. 1999).

Pomimo podobienstwa kariotypow pta-
kéw nalezacych do réznych rzedéw, u wielu
gatunkow widoczny jest wzrost lub spadek
liczby mikrochromosomow. Na przyklad Fal-
coniformes, tzw. sokoly starego Swiata, maja
wzglednie niewiele mikrochromosomoéow.
Natomiast u Picidae (dzieciotéw i dzioboroz-
cow) liczba mikrochromosomow jest bardzo
duza, a ewolucyjnie konserwatywny chromo-
som Z pozostaje najwiekszym chromosomem
ich kariotypu (CHRISTIDIS 1990). Do wyjasnie-
nia pozostaje kwestia, czy mikrochromosomy
wspotczesnych gatunkow ptakOw powstaty
z makrochromosoméw przodkéw na drodze
fragmentacji, czy tez makrochromosomy po-
wstaly w wyniku fuzji mikrochromosomow.

Pewnym jest natomiast, ze mikrochromo-
somy roznia sie struktura od makrochromo-
somow.

MIKROCHROMOSOMY I MAKROCHROMOSOMY

Dhugos¢ mikrochromosoméw w metafa-
zie nie przekracza dwoch mikrometrow, a
rutynowo stosowane techniki barwienia nie
umozliwiaja identyfikacji mikrochromoso-
mow ptakOw nawet w stosunku do potoze-
nia centromeru (BITGOOD i SHOFENER 1990).
Do lat 80. ubiegltego stulecia sadzono, ze
makro- i mikrochromosomy nie réznig si¢
sktadem chemicznym (SCHMID1962, DONELLY
i NEWCOMER 1963) oraz strukturg i zacho-
waniem podczas podzialow komoérkowych
(FORD i WOLLAM 1964).

Rozwoj technik molekularnych w dru-
giej potowie lat 80. ubiegtego stulecia zmu-
sit uczonych do zweryfikowania teorii o
jednolitosci mikro- i makrochromosomow.
Przyznano czeSciowo racje Newcomero-
wi, ktory okreslit mikrochromosomy jako
,chromosoidy”, w celu odrdznienia ich od
s,prawdziwych” chromosomow (NEWCOMER
1957). Wspolczesna nauka nie pozostawia
watpliwosci, ze mikrochromosomy rdznia
sie struktura od makrochromosomoéw, nie
odbiera im jednak statusu prawdziwych
chromosomoéw. DNA mikrochromosomow
nie posiada charakterystycznego zwoju spi-
ralnego i w efekcie mikrochromosomy sa
pozbawione najwyzszego poziomu organiza-
¢ji chromatyny (RODIONOV 1996). Ponadto,
zastosowanie chromomycyny A3 (CMA) czy

DAPI, barwnikéw taczacych si¢ specyficz-
nie z parami A-T, pokazuje, ze mikrochro-
mosomy, w stosunku do makrochromoso-
mow, charakteryzuja si¢ nizsza zawartoScia
par adenina-tymina (A-T) przy jednocze$nie
wyzszej zawartoSci 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, chociaz
mikrochromosomy stanowia 25-35% calko-
witej dlugoSci genomu, zawartych jest w
nich okoto 50% genow (FILLON i wspotlaut.
1998, MASABANDA i wspotaut. 2004, GRIF-
FIN i wspotaut. 2007). Mikrochromosomy
ptakow charakteryzuje trzykrotnie wicksza
czestoS¢  crossing-over niz makrochromo-
somy. Moze byc¢ to uwarunkowane wyste-
powaniem goracych miejsc rekombinacji
(ang. hot-spot), ktore sa obecne na kazdym
mikrochromosomie. Wysoka czestoS¢ cros-
sing-over zwicksza prawdopodobienstwo
ich prawidlowej segregacji podczas podzia-
hu mejotycznego. Konsekwencja wyzszej za-
wartosci zasad G-C jest rOwniez wczesSniej-
sza replikacja mikrochromosomow (KAEL-
BLING i FECHHEIMER 1983, RODIONOV 1996,
BURT i wspotaut. 1999, SMITH i wspolaut.
2000).
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DETERMINACJA PLCI

Ple¢ ptakow, podobnie jak u ssakow, de-
terminuje para chromosomow o niepelnej
homologii: nalezacy do mikrochromosomoéw
chromosom W oraz makrochromosom Z.
Chromosom W ptakéw, podobnie jak chro-
mosom Y ssakOow, u wickszosci gatunkéw
jest czesto calkowicie heterochromatynowy
i jest jednym z najmniejszych chromosomow
w kariotypie.

Inne nazewnictwo chromosomow plci
jest zwiazane z odmienna determinacja plci
u ptakOw — samica jest osobnikiem hetero-
gametycznym — ZW (u ssakow, osobnikiem
heterogametycznym jest samiec — XY), na-
tomiast samce ptakow sa homogametyczne
— 77 (u ssakow, osobnikiem homogametycz-
nym jest samica — XX).

Na tle innych gatunkow ptakOw najlepiej
poznany jest genom kury domowej (Gal-
lus domesticus). Genom kury jest jedynym
zmapowanym genomem nie tylko wsrod
ptakow, ale takze wsrod zwierzat gospodar-
skich. Opublikowanie pelnej sekwencji geno-
mu kury wykazalo, ze w genomie kury i w
genomie czlowieka istnieje wiele odpowia-
dajacych sobie rejonoéw, wskazujacych ze,
pomimo 300 milioné6w ewolucyjnego roz-

dzielenia ssakOw i ptakow, wiele sekwencji
DNA zachowato swoj konserwatyzm (SCHMID
i wspotaut. 2000, GUTTENBACH i wspolaut.
2003, ICGSC 2004, MASABANDA 2004, ELLE-
GREN 2007, GRIFFIN i wspotaut. 2007). Na tle
innych gatunkéw ptakow, kariotyp Gallus
domesticus jest takze jedynym standaryzowa-
nym opisem chromosomow (LADJALI-MOHAM-
MEDI i wspotaut. 1999). Zar6wno genom, jak
i kariotyp Gallus domesticus stanowia punkt
odniesienia w badaniach genetycznych na
plaszczyznie genomiki i cytogenetyki oraz w
badaniach o charakterze ewolucyjnym.
Badania o charakterze ewolucyjnym po-
dejmowane sa miedzy innymi pod katem
organizacji sekwencji telomerowych w ma-
kro- i mikrochromosomach, jako proba wy-
jaSnienia pochodzenia mikrochromosomow.
Obecnie, na podstawie modelu ,rozpadu i
fuzji” uznano, iz przynajmniej 10 par mikro-
chromosomow Gallus domesticus jest wyni-
kiem peknie¢ makrochromosomoéow, a wick-
sza ich czeS¢ odpowiada regionom chromo-
somow innych gatunkéw kregowcow, w tym
czlowieka. Nadal jednak pochodzenie mikro-
chromosomoOw nie jest do kofica wyjasnione
(MASABANDA 2004, GRIFFIN i wspotaut. 2007).

ORGANIZACJA SEKWENCJI (TTAGGG), W CHROMOSOMACH PTAKOW

Genom ptakow, w przeciwienstwie do
genomOw ssakow, jest obdarzony znaczna
liczba sekwencji (TTAGGG), w interstycjal-
nych czeSciach ramion chromosomow (ang.
intersticial telomeric sequences, ITS — inter-
stycjalne telomerowe sekwencje)

Sekwencje (TTAGGG), u ptakow wy-
stepuja ponadto w centromerowych i sub-
centromerowych obszarach ramion chro-
mosomoOw. Zwazywszy, z€ ptasi genom jest
trzykrotnie mniejszy od genomu ssakow i
wickszoS¢ genow jest skoncentrowana w mi-
krochromosomach, tak duza gestoS¢ sekwen-
¢ji telomerowych musi miec jakieS funkcjo-
nalne znaczenie. Ponadto ptaki, podobnie jak
ssaki, charakteryzuja si¢ stosunkowo dluzsza
rozpietoscia zycia, co czyni z nich interesu-
jace modele w analizie dynamiki telomerow
(PARTRIDGE i BARTON 1993, TAYLOR i DELANY
2000, NANDA i wspotaut. 2002).

Biologia telomeru ptakow stala sie przed-
miotem intensywnych badafn od momentu
wykrycia telomerazy w komorkach kurczat

gatunku Gallus. Regulacja dzialania telome-
razy u Gallus jest doktadnie taka sama jak w
komorkach czlowieka (VENKATESAN i PRICE
1998, DELANY i wspotaut. 2000).

Po raz pierwszy powtorzenia (TTAGGG),
w chromosomach ptasich zmapowano dla
7 gatunkow ptakow nalezacych do réznych
rzedow (MEYNE i wspotaut. 1990). Telomery
ptakow, podobnie jak ssakow, sa zbudowane
z sekwencji powtorzen 5-(TTAGGG) -3, kto-
ra stanowi wzOr zachowany w trakcie ewo-
Iucji kregowcow. Chociaz wielkoS¢ genomu
ptakow stanowi tylko 1/3 wielkoSci przeciet-
nego genomu ssakow, sekwencje telomerowe
stanowig az 4% ptasiego genomu. Natomiast
w genomach ssakow sekwencje telomerowe
stanowia zaledwie 0,3-0,4 %.

Dhugos¢ sekwencji telomerowych u kury
znajduje sie¢ w zakresie 0,5-2 Mb (DELANY i
wspotaut. 2000, NANDA i wspotaut. 2002). W
badaniach nad organizacja telomeréw u kury
dokonano podziatu na 3 klasy w zaleznoSci
wielkosci (liczby powtorzen sekwencji pod-



112

KATARZYNA ANDRASZEK i wspotaut.

stawowej), lokalizacji w chromosomie i jego
stabilnoSci. Sekwencje telomerowe nalezace
do klasy I sa zlokalizowane w interstycjal-
nych czeSciach chromosomow, maja rozmiar
0,5-10 kb i nie znaleziono dotychczas dowo-
dow na ich skracanie podczas replikacji. Kla-
sa II, to sekwencje zlokalizowane terminalnie,
o rozmiarze 10-40 kb. Sekwencje te ulegaja
skracaniu podczas kolejnych replikacji, czyli
sa zwiazane z tzw. problemem replikacji kon-
ca i telomerowa hipoteza starzenia siec komo-
rek. Sekwencje klasy III sa rowniez zlokalizo-
wane terminalne, maja dlugos¢ 40 kb-2 Mb i
nie ulegaja skracaniu podczas kolejnych cykli
komorkowych. Sekwencje klasy III wystepu-
ja przede wszystkim w mikrochromosomach
(DELANY i wspotaut. 2000).

W badaniach nad telomerami ptakow
stwierdzono paradoks polegajacy na tym, ze
pomimo ewolucyjnej redukcji niekodujacych
sekwencji powtarzalnych (skutkiem tego
procesu bylo minimalizowanie genomu mi-
krochromosomow), liczba sekwencji telome-
rowych (rowniez powtarzalnych i niekoduja-
cych) jest proporcjonalnie bardzo wysoka w
stosunku do wszystkich sekwencji genomu
ptakoéw (GRIFFIN i wspotaut. 2007).

Kolejna kwestia jest okreSlenie, czy obec-
nos$¢ interstycjalnych sekwencji telomero-
wych w makrochromosomach jest odzwier-
ciedleniem miejsc fuzji mikrochromosomow.
NANDA i wspoétaut (2006) nie zidentyfikowa-
li interstycjalnych sekwencji telomerowych
u sepow tzw. Starego Swiata (G. fulvus, G.
rueppelli, G. barbatus). W efekcie nadal nie
znaleziono potwierdzenia, ze interstycjalne
sekwencje telomerowe reprezentuja archa-
iczne punkty fuzji mikrochromosomow.

Porownawcze badania cytogenetyczne
sugeruja, ze do zroznicowania kariotypow
istniejacych wspolczesnie gatunkéw pta-
kow przyczynily si¢ fuzje robertsonowskie.
Powstaly w wyniku fuzji chromosom moze
mieC¢ zredukowane sekwencje (TTAGGG),
albo by¢ catkowicie pozbawiony telomero-
wych powtorzen. W takim chromosomie
moga ujawnia¢ si¢ subcentromerowe se-
kwencje (TTAGGG), , najczesciej identyfiko-
wane technika fluorescencyjnej hybrydyzacji
in situ (FISH). Sygnaly hybrydyzacji wyste-
puja, gdy ,stare”, niedzialajace sekwencje
telomerowe blokowane sa w punkcie fuzji.
Nastepnie sekwencje (TTAGGG) osadzone
w albo blisko heterochromatyny centrome-
rowej moga ulegac¢ degradacji lub amplifika-
¢ji. Prawdopodobnie regiony centromerowe
sktadaja si¢ z mozaiki réznych, powtarzal-

nych sekwencji DNA, wykazujac sktonnosc
do duplikacji, amplifikacji lub transpozycji
(HORVATH i wspotaut. 2000). Podczas ewo-
lucji ptakow nastepowaly pekniecia chromo-
somow, a nowe telomery lokalizowaly sic w
regionie pekniecia aby zapewnic stabilnosc
nowopowstatych chromosomoéw. Fuzje moga
by¢ przyczyna obecnosci interstycjalnych se-
kwencji telomerowych zlokalizowanych na
calej dlugosci makrochromosomow.

SEKWENCJE INTERSTYCJALNE (TTAGGG),

Interstycjalne sekwencje (TTAGGG) wy-
stepuja szczegOlnie czesto w kariotypach
u kury i prymitywnych ptakéw Palaecogna-
thae. Zgadza sie to z pogladem, ze kariotyp
Galliformes pochodzi od przodkow jeszcze
sprzed dywergencji (CHRISTIDIS 1990). U stru-
sia wiele miejsc interstycjalnych pokrywa si¢
ze wzorem heterochromatynowych, pozytyw-
nych prazkéw C. U nandu i emu wiekszoS¢
nietelomerowych miejsc (TTAGGG),_ nie jest
zlokalizowana w obrebie pozytywnych praz-
kow C. Miejsca interstycjalne na chromoso-
mach 1, 2 i 3 u kury sa takze C-negatywne.
Chromosomy te prawdopodobnie powsta-
ly w wyniku fuzji tandemowych (ANSARI i
wspotaut. 1988, Pi1G0zz1 1997).

Zastosowanie techniki FISH w bada-
niach nad wystepowaniem sekwencji telo-
merowych u 16 roéznych gatunkéw ptakow
udowodnilo, ze mikrochromosomy sa bar-
dziej nasycone sekwencjami telomerowymi
niz makrochromosomy (NANDA i wspotaut.
2002). Wzor sekwencji subcentromerowych
i interstycjalnych, oprocz typowej lokalizacji
sekwencji telomerowych w terminalnych cze-
Sciach ramion chromosomoéw, stwierdzono u
kury (Gallus domesticus) i indyka (Meleagris
gallopavo; Galliformes), wireonka skromne-
go (Vireo belli; Passeriformes), myszotowa
rdzawosternego (Buteo jamaicensis; Falconi-
formes) i tuskowiaka azteckiego (Columbina
inca; Columbinoformes) (NANDA i SCHMID
1994, NANDA i wspotaut. 2002). Z kolei u
kondora Kkalifornijskiego (Gymmnogyps cali-
fornianus; Cathartiformes), nie stwierdzono
miejsc hybrydyzacji interstycjalnej, podobnie
jak u wrobla domowego (Passer domesticus;
Passeriformes) i marabuta jawajskiego (Lep-
toptilos javanicus; Ciconiiformes) sygnaly
ograniczaly sie do zakonczen chromosomow
(MEYNE i wspoétaut. 1990, RAUDSEPP i wspot-
aut. 2002). Stwierdzono to réwniez u sepow
Gyps fulvus i Gyps barbatrus i kaniuka Ela-
nus caeruleus (BED’'HOM i wspoétaut. 2003,
NANDA i wspotaut. 2003). W porownaniu
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do makrochromosomoéw, sygnaly telomero-
we byly silniejsze na mikrochromosomach u
wszystkich badanych gatunkéw, przy czym
najsilniejsze stwierdzono na najmniejszych
chromosomach (DELANY i wspotaut. 2000).

Duza czestotliwos¢ sekwencji (TTAGGG),
na mikrochromosomach moze by¢ traktowana
jako element wyjasnienia wysokiego tempa
rekombinacji ptasich chromosomow, a szcze-
go0lnie mikrochromosoméw. W tym kontek-
Scie nalezy wspomnieé, ze w porOwnaniu z
makrochromosomami, w mikrochromoso-
mach ujawnia si¢ szczegolnie duze tempo re-
kombinacji, przecietnie 1 crossing-over poja-
wia sie co 11-12 Mb (RoDIONOV 1996). Kaz-
dy mikrochromosom tworzy guzek rekom-
binacyjny odzwierciedlajacy crossing-over
(RAHN i SOLARI 1986). Zdolnos¢ sekwencji
telomerowych do pobudzania rekombinacji
wykazano takze u drozdzy (PLUTA i ZAKIAN
1989).

CENTROMEROWE I SUBCENTROMEROWE
SEKWENCJE (TTAGGG),

W chromosomach ssakoéw i innych kre-
gowcow sekwencje (TTAGGG), oprocz lo-
kalizacji w telomerach, sa sporadycznie zlo-
kalizowane w poblizu centromeru (MEYNE i
wspotaut. 1990), ktory sktada sie z roznych
typow satelitarnego DNA (LEE i wspotaut.
1997). Intensywne sygnaly hybrydyzacji zi-
dentyfikowane w rejonie centromerowym

chromosomow przepiorki (Coturnix cotur-
nix) i bazanta (Phasianus colchicus) moga
sugerowad, ze satelitarne DNA w centrome-
rach tych gatunkOw wzbogacane jest przez
odcinki powtorzen (TTAGGG) . Obfitos¢ cen-
tromerowych miejsc (TTAGGG)  ewentualnie
moze tez wynikac z czestych fuzji chromoso-
mowych podczas ewolucji kregowcow lub
wtornej amplifikacji zwiazanych z centrome-
rem sekwencji (TTAGGG) . Sygnaly centro-
merowe i okolocentromerowe s3 szczegolnie
wyrazne u dwoch gatunkow sow (Strigifor-
mes), w dwuramiennych chromosomach po-
wstalych w wyniku fuzji robertsonowskich.
Chociaz heterochromatyna konstytutywna u
puchaczy (Bubo bubo) znajduje si¢ w cen-
tromerach chromosomoéw 1-4, centrome-
rowe sekwencje (TTAGGG) zlokalizowano
tylko na dwoch parach, chromosomie fuzyj-
nym 1 i 4, ktére zachowaly si¢ u wiekszosci
Strigiformes. Stad wniosek, ze chromosom 4
puchacza pochodzi od wspdlnego przodka
Strigiformes dzi¢ki fuzji dwoch mniejszych
chromosomow telocentrycznych. Intensywne
sygnaty (TTAGGG)_ na centromerach subtelo-
centrycznych chromosomow 2 i 3 puszczyka
mszarnego (Strix nebulosa) moga odzwier-
ciedla¢ podobne przypadki fuzji.

Na Ryc. 1 przedstawiono lokalizacje se-
kwencji telomerowych w chromosomach
roznych gatunkéw ptakow.

WYKORZYSTANIE CHROMOSOMOW SZCZOTECZKOWYCH W IDENTYFIKACJI
NIETELOMEROWYCH SEKWENC]I (TTAGGG),

Ogromna role w identyfikacji nietelome-
rowych (zlokalizowanych w innych niz telo-
merowe regionach chromosomow) sekwencji
(TTAGGG), w kariotypach roznych gatunkow
ptakow odgrywaja chromosomy szczoteczko-
we (ang. lampbrush chromosomes - LBCs).
Chromosomy szczoteczkowe, jako narzedzie
w cytogenetyce drobiu, wprowadzity KRO-
POTOVA i GAGINSKAYA (1984) oraz HUTCHISON
(1987). Autorki podtrzymuja teze, ze LBCs
dostarczaja cennych informacji na temat eks-
presji ptasich genOw oraz sa niezastapione
w badaniach cytogenetycznych u zwierzat o
malych genomach, gdzie duza liczba chro-
mosomOw mitotycznych i ich mate rozmiary
uniemozliwiaja analize mikrochromosomow.
W raporcie dotyczacym genomu i chromo-
somow kury domowej (Gallus domesticus)
chromosomy szczoteczkowe uznano za nowy

model w cytogenetyce ptakow (RODIONOV i
wspotaut. 2005).

Podobnie jak w przypadku wzorow praz-
kowych chromosomow mitotycznych, chro-
mosomy szczoteczkowe charakteryzuja si¢
specyficznym ukladem aktywnych i nieak-
tywnych chromomerow, obserwowanych
jako wzor petli bocznych i obszarow bez-
petelkowych. Wzor ten oraz duze rozmiary
LBCs umozliwiaja lokalizacje tzw. TTAGGG
pozytywnych chromomeroéw i chiazm z duza
precyzja (RODIONOV i CHECHIK 2002, RODIO-
NOV i wspoétaut. 2002).

Lokalizacja sekwencji (TTAGGG), na
chromosomach szczoteczkowych kury jest
zgodna ze wzorem hybrydyzacji chromoso-
méw mitotycznych (NANDA i SCHMID 1994,
NANDA i wspotaut. 2002). TTAGGG pozytyw-
ne chromomery zostaly zidentyfikowane nie
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Ryc. 1. Lokalizacja sekwencji (TTAGGG), w chromosomach wybranych gatunkoéw ptakow: a —
Bubo bubo, b — Cairina moschata, ¢ — Gallus domesticus, d — Struthio camelus, e — Anser an-
ser, f — Streptopelia roseogrisea (NANDA i wspotaut. 2002, zmodyfikowana).

tylko na koncach wszystkich LBCs kury, ale stawiono lokalizacje sekwencji telomerowych
tez w interstycjalnych miejscach biwalentow na pierwszym chromosomie szczoteczkowym
(GALKINA i wspotaut. 2005). Na Ryc. 2 przed- Gallus domesticus.
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Ryc. 2. Lokalizacja sekwencji (TTAGGG), na pierwszym chromosomie szczoteczkowym Gallus do-
mesticus (GALKINA i wspotaut. 2005, zmodyfikowana).

ZNACZENIE NIETELOMEROWYCH SEKWENC]I (TTAGGG) W EWOLUC]I KARIOTYPOW
PTAKOW

Zastosowanie techniki ZOO-FISH wykaza-
lo podobienstwo makrochromosomoéw u Gal-
liformes oraz pomiedzy Galliformes i ptaka-
mi prymitywnymi (SHETTY i wspoélaut.1999,
SCHMID i wspotaut. 2000). Zaobserwowano,
ze pomimo znacznego konserwatyzmu chro-
mosomoOw, przebieg hybrydyzacji interstycjal-
nych sekwencji (TTAGGG)_ bardzo rozni si¢
pomiedzy tymi gatunkami, co wskazuje, ze
przeorganizowania chromosomow, z ktorymi
zwiazane sa miejsca interstycjalne, pojawialy
siec podczas ewolucji ptakéw. Mechanizmy
takie jak crossing-over, konwersja czy trans-
pozycja sekwengcji, translokacje lub inwersje
i nieproporcjonalna replikacja moga powo-
dowac¢ powielanie lub/i taczenie sekwencji
(TTAGGG), w roznych miejscach chromo-
somow (HAAF i wspotaut. 1995, WARBURTON
i WILLARD 1996). Z Kkolei stopniowe skra-
canie i degradacja nieaktywnych sekwencji
(TTAGGG), A moze prowadzi¢ do utraty inter-
stycjalnych miejsc hybrydyzacji (TTAGGG),
(SCHERTHAN 1990, SCHUBERT i wspotaut. 1992,
GARAGNA i wspotaut. 1995, NANDA i wspot-
aut. 1995).

Z punktu widzenia ewolucji niezwykle
interesujacy jest wysoki konserwatyzm chro-
mosomu Z. Chociaz chromosomy Z réznych
gatunkow ptakow réznia sie morfologicznie
nie zlokalizowano w nich nietelomerowych
sekwencji (TTAGGG),. Najbardziej zauwazal-
ne jest to u strusia (Struthio camelus), u kto-
rego prawie wszystkie makrochromosomy,
poza Z, ujawniaja wielokrotne sygnaly inter-
stycjalne (TTAGGG),. Prawdopodobnie z po-
wodu funkgcji jaka pelni (chromosom plci),
chromosom Z zostat zachowany w catoSci w
trakcie ewolucji ptakéw (OHNO 1967). Ist-
nieje takze teza, ze nieobecnoSc¢ interstycjal-
nych miejsc telomerowych oraz zwiazanych

z telomerami zmian ulozenia przyczynila si¢
do stabilnoSci chromosomu Z przez okres co
najmniej 120 mln lat ewolucji ptakow (VAN
TUINEN i HEDGES 2001).

Najbardziej powszechne ewolucyjne zmia-
ny chromosomowe przejawiaja sic w fuzjach
centrycznych i rozszczepieniach, ktore wy-
pieraja miejsca telomerowe. Podczas ewolu-
¢ji ptakow fuzje robertsonowskie stworzyly
dwuramienne chromosomy w Kkariotypie kil-
ku gatunkow. Fuzja robertsonowska (fuzja
centryczna) polega na potaczeniu dwoch
chromosomow akrocentrycznych w  okoli-
cach centromerow. Skutkiem takiej transloka-
¢ji jest zmniejszenie liczby chromosomow o
jeden, z rownoczesnym zachowaniem liczby
ramion chromosomoéw. Dla przyktadu, wsrod
trzech gatunkow sOw i papuzek falistych
kilka dwuramiennych makrochromosomow
jest uwazanych za powstale na skutek fu-
zji dwoch akrocentrycznych chromosomow
(NANDA i wspotaut. 1995).

Papuzka falista (Melopsittacus undula-
tus), ktora sposrod wszystkich papug ma
najwicksza liczb¢ chromosomow dwuramien-
nych, nie wykazuje nietelomerowych miejsc
(TTAGGG),. Ogolnie zaktada si¢, ze u gatun-
koéw z duza liczba diploidalna chromosomow
fuzje prowadzily do powstania wickszych
chromosomoéw dwuramiennych (VAN DON-
GEN i DE BOER 1984). Niepowodzenia w wy-
krywaniu sekwencji (TTAGGG), w miejscach
fuzji moga wynikac¢ z réznych mechanizmow
genomowych:

— calkowitej utraty sekwencji telomero-
wych przed fuzja na jednym konicu chromo-
somOw pochodzacych od przodkéw. Ozna-
czaC to moze, ze pekniecia pojawily sie¢ w
obrebie lub blisko heterochromatyny zwiaza-
nej z telomerem;
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— fuzji chromosomoéw telocentrycznych i
nastepujacej po niej utracie oraz degradacji
sekwencji telomerowych, co prowadzito do
stopniowego skrocenia niedzialajacych od-
cinkéw telomerowych.

Calkowity brak nietelomerowych miejsc
(TTAGGG), sugeruje, ze to pierwszy mecha-
nizm moégt dominowaé w rodowodzie papuz-
ki falistej (SLIJEPCEVIC 1998).

PODSUMOWANIE

Ewolucja kariotypu ptakOw rozpoczeta
ok. 250 mln lat temu w erze triasu, jako sku-
tek odseparowania sie tych organizmow od
gadow. Zainicjowal sie¢ wOwczas istotny pro-
ces — akumulacja mikrochromosomow, ktore
Srednio stanowily 12,4 Mb wielkoSci genomu.
Pochodzenie mikrochromosoméw opiera sie
na przypuszczeniach i teoriach. Poczatkowo
uznawano, ze byly to chromosomy pierwot-
ne, ktore tworzyly w wyniku fuzji makro-
chromosomy. Obecnie, na podstawie modelu
,<rozpadu i fuzji” uznano, iz przynajmniej 10
par mikrochromosomow jest wynikiem pek-
nie¢ makrochromosomow. Zlokalizowanie

powtorzen (TTAGGG) w roznych czeSciach
chromosomach znacznie rozniacych sie ga-
tunkow ptakow moze doprowadzi¢ do od-
powiedzi czy wysoce zmienna liczba mikro-
i makrochromosoméw moze mie¢ zwigzek
z telomerami. Telomery moga by¢ gubione
lub moga przyrasta¢C podczas powstawania
nowych gatunkow w trakcie ewolucji ga-
tunkow. Silny konserwatyzm sekwencji telo-
merowej i jej obecnoSC na telomerowych i
nietelomerowych obszarach moze by¢ narze-
dziem, ktore umozliwia rekonstrukcje ewolu-
cyjnych rearanzacji kariotypowych.

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

Summary

As in mammalian chromosomes, avian chro-
mosomes consist of 5-(TTAGGG) -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,

and their distribution, especially of those located
on macrochromosomes, varies a lot. Interstitial te-
lomeric sequences act as hot recombination places
and they are correlated with occurrence of chiasms.
High frequency of telomeric sequences in bird mi-
crochromosomes also results in a particularly high
rate of microchromosome recombination. Determi-
nation whether interstitial telomeric sequences on
macrochromosomes are evolutionary places of mi-
crochromosomal fusions is a very significant issue
in studies on bird telomeric sequences.
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