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stotnym elementem hodowli koni jest rozrod.
Konie sg zwierzetami do$¢ pozno dojrzewa-
jacymi, dlatego ocena wartosci rozptodowej od-
bywa si¢ u ogierow dopiero okoto 2. roku zycia,
a u klaczy — zaleznie od rasy — miedzy 2. a 5.
rokiem zycia, kiedy osiagng dojrzatos¢ hodowla-
ng (Sysa i in., 1995 a). W poréwnaniu do innych
zwierzat gospodarskich konie wykazuja do$¢
niskie wskazniki rozrodcze. Jak pokazuja dane
statystyczne ze stadnin panstwowych, 23% kla-
czy nie zazrebia si¢ pomimo wielokrotnych kry¢,
u okoto 10% klaczy dochodzi do resorbcji ptodu
lub poronien, natomiast okoto 5% zwierzat nie
wykazuje w ogole objawow rujowych (Majew-
ski, 2003).
Gléwnymi, nieinfekcyjnymi przyczyna-
mi obnizenia ptodnosci u koni sg anomalie kario-
typu. Najczestszymi zaburzeniami chromosomo-
wymi spotykanymi u tego gatunku sg aneuploidie
chromosomoéw pici (Chandley i in., 1975; McFe-
ely, 1975; Halnan, 1985; Long, 1988; Power,
1990; Bugno i in., 2003 a; Switonski i in., 2006;
Bugno i Stota, 2007 a; Bugno i in., 2007 a). Zja-
wisko to wynika ze szczegolnej sktonnosci tego
gatunku do zakltocenia przebiegu mejozy (Sysa
iin., 1995 b). Zjawisko nondysjunkcji, czyli nie-
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prawidlowej segregacji chromosomoéw homolo-
gicznych podczas mejozy prowadzi do nierow-
nego podzialu materialu genetycznego w powsta-
jacych komorkach, skutkiem czego w niektorych
gametach znajduja si¢ dwie kopie chromosomu
a w innych zadna. Po zaplodnieniu takiej gamety
rozwijajacy si¢ zarodek posiada zaburzong liczbe
chromosomoéw i jest obcigzony wadami rozwojo-
wymi (Trommershausen-Smith i in., 1979; Bugno
i Stota, 2007 a). Uwaza sie, ze czestos¢ wystepo-
wania nieprawidlowej segregacji chromosomow
do komorek potomnych jest skorelowana z wie-
kiem osobnika (Trommershausen-Smith i in.,
1979; Pawlak i in., 2000; Bugno-Poniewierska
i1in., 2014). Jak wynika z dotychczasowych ba-
dan, najczgsciej diagnozowang aneuploidia jest
monosomia chromosomu X, czyli utrata jednego
z chromosomow plci (Bowling i in., 1987; Power,
1990; Bugno i in., 2007 a). Monosomia moze wy-
stepowac zarowno w postaci czystej 63,X0 (Sysa
i in., 1989; Power, 1990; Bugno i in., 2007 a),
jak 1 mozaiki — wystgpowania co najmniej dwoch
linii, np. 63,X0/64,XX (Power, 1990; Bugno in.,
2007 a).

Klacze obarczone monosomig chromo-
somu X moga wykazywac pewne wspolne cechy
fenotypowe. Czgsto konie te sg mniejszej postury
i wykazujg anomalie w budowie wewngtrznych
narzadow rozrodczych. Posiadajg hipoplastycz-
ne jajniki bez wyczuwalnych pgcherzykow oraz
mniejszg 1 zwiotczala macice (Power, 1990).
Ponadto, u klaczy z monosomig chromosomu
X wystepuje obnizona aktywno$¢ steroidogenna
jajnikoéw, co moze wpltywac na brak cyklu rujo-
wego. Testy endokrynologiczne wykazaty u mo-
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nosomicznych klaczy wyzszy poziom hormonu
LH i nizszy poziom estrogenu, progesteronu,
testosteronu 1 kortyzolu (Jaszczak i Sysa, 1992;
Parada i in., 1996; Mikinen, 2006). Konsekwen-
cja tych zmian sg zaburzenia w rozwoju i funk-
cjonowaniu uktadu rozrodczego, prowadzace do
obnizenia ptodnosci klaczy lub ich catkowitej
bezptodnosci (Halnan, 1985; Bowling i in., 1987;
Jaszczak i Sysa, 1992; Power, 1990; Bugno i in.,
2001, 2003 a).

W Polsce pierwsze badania na szeroka
skale zostaty przeprowadzone przez Bugno i in.
(2007 a) na 500 losowo wybranych mlodych ko-
niach, dajac tym samym obraz wystepowania
aberracji chromosomowych w populacji mlodych
koni w Polsce. Badania te potwierdzily, ze mono-
somia chromosomu X jest aneuploidiag o najwyz-
szej frekwencji. Zostala stwierdzona u 7 klaczy na
272 przebadanych samic, co w rezultacie daje wy-
soki poziom 3,7% wystepowania tego zaburzenia
w krajowej populacji (Bugno i in., 2007 a).

Drugim rodzajem aneuploidii diagnozo-
wanym u koni, bedacym réwniez nastepstwem
nieprawidtowego rozdziatu chromosoméw do
komoérek potomnych, jest trisomia chromoso-
mow piei. Nieprawidtowosc ta jest jednak zjawi-
skiem wystepujacym stosunkowo rzadko. Taka
nieprawidtowa segregacja prowadzi do powsta-
nia linii komérkowych z dodatkowym chromo-
somem X badz Y. Aberracja ta, podobnie jak
monosomia moze wystepowac w postaci czystej
trisomii 65,XXX (Chandley i in., 1975; Bre-
en i in., 1997; Mikinen i in., 1999; Bugno i in.,
2003 b; Lorenzi i in., 2010), 65,XXY (Kubien
1 1n., 1991; Mikinen 1 in., 2000; Iannuzzi 1 in.,
2004), mozaiki dwoch linii 64,XX/65,XXX (Gill
i in., 1988; Bugno i in., 2006), 64,XX/65,XXY
(Bouters i in., 1972; Bielanski i in., 1980), trzech
linii 63,X/64,XX/65,XXX (Bugno i in., 2007 b),
63,X/64,XY/65,XXY (Halnan i in., 1982; Klun-
der i McFeely, 1989), 64,XX/64,XY/65,XXY
(Dunn i in., 1974), czy nawet czterech linii,
jak w opisanym przypadku konia z kariotypem
63,X/64,XX/64,XY/65,XXY (Basrur i in., 1969).

Podobnie jak monosomia chromosomu X,
trisomia rowniez moze prowadzi¢ do obnizenia
ptodnosci lub catkowitej nieptodno$ci. Jednak,
klacze z trisomia nie zawsze odbiegaja fenotypo-
wo od zwierzat z prawidtowa liczbg chromoso-

moéw. Zwierzeta te, zwlaszcza posiadajace druga
lini¢ komodrkowa, moga wykazywaé oznaki rui,
mimo to nie udaje si¢ uzyskac po nich potomstwa.
Jest to spowodowane hipoplazjg narzadow ukla-
du rozrodczego, ktora czesto towarzyszy trisomii
(Chandley, 1984; Gill i in., 1988; Bugno i in.,
2003 b). U koni stwierdzono réwniez wystepo-
wanie dodatkowego chromosomu Y; zwierzeta te
posiadaty pseudohermafrodytyczne cechy (Hohn
iin., 1980; Paget i in., 2001).

Wyniki analiz kariotypu koni kierowa-
nych na badania ze wzgledu na problemy w roz-
rodzie (grupa 215 koni), przeprowadzone w In-
stytucie Zootechniki przez Bugno i in. (2007 a)
wykazaly wystepowanie trisomii chromosoméw
ptci w populacji koni w Polsce (Bugno i Stota,
2007 a). Zastosowanie techniki FISH z sonda-
mi specyficznymi do catych chromosoméw badz
fragmentéw chromosomow, uzyskane przy po-
mocy mikrodysekcji chromosomow, pozwolily na
zidentyfikowanie klaczy z trisomia chromosomu
X, wystepujaca w formie mozaiki 63,X/65,XXX
(Bugno 1 in., 2006) i 63X/64XX/65XXX (Bu-
gno 1 in., 2006, 2007 b) oraz w formie czystej
(65,XXX) (Bugno i in., 2003 b). Opisana przez
Bugno (2003 b) klacz z czysta trisomia posiadata
prawidtowa budowe zewnetrznych narzadoéw roz-
rodczych i wykazywata oznaki rui, mimo to byta
nieptodna. Obraz ultrasonograficzny wykazat nie-
prawidtowosci w postaci hipoplastycznych jajni-
kéw (Bugno i in., 2003 b). Ponadto, oprocz wy-
stepowania trisomii chromosomu X mozliwe jest
dodatkowe wystepowanie jedynie jego goérnego
lub dolnego ramienia. W kraju opisano przypadki
klaczy z kariotypami: 64,XX/65,XX+Xp (Bugno
i Slota, 2007 b) oraz 63,X/64,XX/65,XX+Xq.
W obu przypadkach klacze nie zazrebiaty sie,
a klacz z trisomig ramienia krotkiego dodatkowo
nie wykazywata oznak rui (Bugno i in., 2009).

Drugim pod wzgledem czestosci wyste-
powania zaburzeniem w rozrodzie koni jest syn-
drom ,,odwroconej pici”. Klacze z tym zespolem
moga posiada¢ kariotyp 64,XX lub wlasciwy dla
ptci meskiej 64,XY. Uksztaltowanie narzaddéw
ptciowych wykazuje wowczas szerokie spektrum
zmian — od prawidlowego do niezgodnego z plcia
chromosomowa (Switonski i in., 2006). Najcze-
sciej spotykanym typem ,,odwrocenia plci” jest
klacz z kariotypem ogiera (64XY) bez obecno-
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$ci genu SRY, kodujacego czynnik determinuja-
cy pte¢ meska. Klacze takie charakteryzuja sie
dysgenezja gonad i s zazwyczaj (chociaz nie za-
wsze) nieptodne (Kent, 1989; Bugno i in., 2003
c). Przypuszcza sie, ze przyczyna tego defektu
jest przemieszczenie genu SRY z chromosomu Y
na X podczas nieprawidlowego przebiegu cros-
sing-over. Sugeruje si¢, ze mechanizm ten mogl-
by by¢ odpowiedzialny réwniez za maskuliniza-
cje klaczy 64,XX o fenotypie ogiera (Kent i in.,
1996; Bugno i in., 2003 c). Innym przypadkiem
sa klacze o kariotypie 64,XY z obecnym genem
SRY. Zwierzeta te wykazuja typowo samcze za-
chowanie i w badaniach hormonalnych wykazuja
wysoki poziom testosteronu. Klacze takie mozna
zakwalifikowa¢ jako obarczone tzw. zespolem
niewrazliwosci na androgeny, inaczej zwanego
»zespotem feminizujacych jader”. Uwaza sie,
ze przyczyna tych defektow jest mutacja genu
w chromosomie X, przemieszczenie fragmen-
tu chromosomu Y na inny chromosom lub de-
fekt autosomalnego genu wspoluczestniczacego
w rozwoju uktadu rozrodczego (Kent i in., 1986;
Sysa i in., 1995 b). W 2008 r. opisano pierwszy
przypadek interseksualnego ogierka z karioty-
pem 63,X/64,XX/65XX,del(Y)q? (Bugno i in.,
2008). Zwierze posiadato ogdlng budowe ciata
ogiera, jednak z niekompletnie rozwinigtym sro-
mem z malym praciem. Badania laparotomiczne
wykazaty obecno$¢ niezstapionych matych jader.
Badania molekularne na obecno$¢ gendéw SRY,
AMELY, ZFY oraz analiza mikrosatelit wykazaty
delecje chromosomu Y. Przypuszcza si¢, ze utra-
cie ulegt caly euchromatyczny fragment chromo-
somu Y. Jak wykazano w dalszej poglebionej ana-
lizie, za rozwoj jader moga by¢ odpowiedzialne
geny SOX9 1 FOXL2, ktérych obecno$¢ potwier-
dzily badania molekularne (Bugno i in., 2008).
Zdarzaja si¢ czasami przypadki ptodnych klaczy
ze zdiagnozowanym odwroceniem plci, dlatego
mozliwe jest przekazywanie tej anomalii potom-
stwu (Kent, 1989).

Kolejng nieprawidlowoscia chromoso-
mowa zdiagnozowana u koni jest chimeryzm
64XX/64XY. Zjawisko to, gdy wystepuje we
wszystkich tkankach zwierzecia, moze by¢ na-
stepstwem wczesnego potaczenia si¢ zygot — na-
zywane jest wtedy chimeryzmem prawdziwym.
Zdarza si¢ jednak, ze chimeryzm 64XX/64XY

wystepuje tylko we krwi, jest to tzw. chimeryzm
leukocytarny, bedacy nastepstwem fuzji naczyn
krwiono$nych u blizniaczych zarodkow réznopt-
ciowych. Konsekwencja tej anomalii jest wymia-
na komorek tkanki krwiotwoérczej oraz wzajemne
oddzialywanie na siebie uktadow hormonalnego
i immunologicznego blizniat (Keszka i Jaszczak,
1995; Keszka, 1998; Komisarek i Dorynek, 2002;
Switonski i in., 2006). Chimeryzm komérkowy
moze skutkowaé problemami z zazrebieniem
(Bugno i in., 1999) i nieptodnoscia zwierzecia
(Parada i in., 1996). Opisano jednak przypad-
ki ptodnych klaczy obarczonych chimeryzmem
leukocytarnym XX/XY (Bugno i in., 1999). Zja-
wiska te thumaczy si¢ p6znym potaczeniem na-
czyn tozyskowych pomigdzy plodami, tzn. juz
po okresie, gdy gonady zostaly zdeterminowane
w kierunku jajnika (Sysaiin., 1995 a; Bugnoiin.,
1999; Jaszczak i Parada, 1999). Mozliwe jest wy-
krycie chimeryzmu leukocytarnego u osobnikow,
u ktorych nie odnotowano pochodzenia z ciazy
blizniaczej (Parada i in., 1996). Pomimo tego, ze
cigze mnogie u koni zdarzaja si¢ rzadko, polio-
wulacja nie jest zjawiskiem wyjatkowym (Gin-
ther 1 in., 1982; Squires i in., 1987). Prawdopo-
dobnie wigkszos¢ dodatkowych zarodkéw ulega
obumarciu we wczesnych stadiach rozwoju.
Konie obarczone aberracjami chromoso-
mowymi moga nie przejawia¢ zaburzen fenoty-
powych czy behawioralnych, dlatego tez poczat-
kowo zostaja wlaczone do rozrodu. Stad, wazna
rola badan cytogenetycznych, ktére pozwalaja
na odpowiednio wczesne wyeliminowanie nosi-
cieli nieprawidtowosci kariotypu z hodowli, co
zmniejszytoby straty ekonomiczne hodowcow.
U koni, ktore charakteryzuja si¢ obnizona ptod-
noscig, wilasciwa diagnostyka cytogenetyczna
jest niezbedna. Konie pdzno osiggaja dojrzatosé
hodowlana, a do ich eliminacji z hodowli docho-
dzi zazwyczaj dopiero po drugim niezrebnym se-
zonie rozrodczym. Hodowca, utrzymujac jatowa
klacz przez tak dlugi okres czasu, naraza si¢ na
wysokie koszty. Jak wynika z zestawienia wyko-
nanego przez Bugno i in. (2004), straty ekono-
miczne utrzymywania jatowej klaczy wahaja sie
od okoto 16 do 17 tys. zt, co w przypadku utrzy-
mywania klaczy z hodowli elitarnych moze sie-
ga¢ nawet do 184 664 zt. Koszt ten powieksza sig¢
rowniez wraz z kosztami prob kolejnych zazre-
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bien, jak i ewentualnych prob leczenia hormonal-
nego (Bugno i in., 2004).

W celu zdiagnozowania nieprawidto-
wosci chromosoméw plci w grupie przesiewo-
wej miodych koni, w obecnym etapie projektu
uzyskano hodowle limfocytow od 261 mtodych
koni do lat 2, w tym: 59 koni huculskich, 26 koni
zimnokrwistych w typie sztumskim i sokolskim,

32 koni matopolskich, 23 koni $lgskich, 39 ko-
nikéw polskich oraz 82 czystej krwi arabskie;j.
Z otrzymanych hodowli przygotowano preparaty
chromosomowe, ktére s poddawane analizie po
zastosowaniu fluorescencyjnej hybrydyzacji in
situ z sondami specyficznymi do chromosomow
plci (rys. 1). Do tej pory przeanalizowano prepa-
raty pochodzace od 130 osobnikow.

Rys. 1. Przyktadowe prawidlowe metafazy klaczy (A) i ogiera (B). Technika fluorescencyjnej hybrydyzacji
in situ z zastosowaniem sond specyficznych do chromosoméw plci (zdjecia wiasne)
Fig. 1. Indicative normal metaphases of a mare (4) and stallion (B). Fluorescent in situ hybridization technique
with the use of probes specific for sex chromosomes (one'’s own photos)

W badanej grupie koni zdiagnozowano
nieprawidlowosci u 7 osobnikow. Wérdd nich naj-
czesciej stwierdzone byly aneuploidie chromosomu
X. U dwoch klaczy zaobserwowano monosomi¢
chromosomu X w postaci mozaiki: 63,X/64,XX,
u jednej trisomie¢ chromosomu X, réwniez wyste-
pujaca w postaci mozaiki: 64,XX/65,XXX. Po-
nadto, u jednej klaczy stwierdzono wystepowa-
nie 3 linii komoérkowych 63,X0/64,XX/65,XXX.
Kolejna nieprawidtowos¢ dotyczyta fragmentacji
chromosomu X (obecnie prowadzone sa dodatko-
we analizy, majace na celu identyfikacje regionu
obejmujacego fragmentacje).

U jednej klaczy stwierdzono tzw. odwro-

cenie plci, czyli wystepowanie kariotypu ogiera
64,XY. Wsrod zdiagnozowanych nieprawidto-
wosci po raz pierwszy zidentyfikowano u konia
tandem fuzje translokacje chromosomu X z chro-
mosomem pary 1. Regiony peknie¢ sg obecnie
przedmiotem dodatkowych analiz. Znajomos$¢
przyczyny zaburzen ptodnosci koni, wynikajacej
z nieprawidtowosci chromosomoéw plci pozwa-
la na zaniechanie dalszych, kosztownych prob
leczenia nieptodnosci oraz umozliwia podjecie
wczesniejszej decyzji o sposobie dalszego wy-
korzystania zwierzgcia na wczesnym etapie ho-
dowli. Szczegolnie istotne jest objecie kontrolg
cytogenetyczng koni ras zachowawczych.
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DIAGNOSTICS OF HORSE KARYOTYPE ABERRATIONS - THE INITIAL RESULTS
OF SCREENING

Summary

Among many factors that influence reproduction, karyotype aberrations play important role. They
are the main noninfectional cause of decreased fertility in horses. The most frequent abnormalities occurred in
these animals are sex chromosome aneuploidies. Among them X chromosome monosomy is the most widely
described. The second most prevalent chromosomal disorder is reversed sex syndrome, which leads to discordance
between the genetic, gonadal and phenotypic sexes. In addition, in horses 64XX / 64XY chimerism is also
frequently diagnosed. Because animals with chromosomal aberrations may fail to show phenotypic or behavioral
abnormalities, initially they are often approved for breeding. Therefore, cytogenetic tests serve as a crucial device
in eliminating sterile animals from breeding early enough, thus reducing the economic losses of the breeders.

Key words: cytogenetic, horse, sex chromosome, aberrations, fluorescent in situ hybridization
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