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Gl(’)wnym celem przesiewowych badan cyto-
genetycznych jest identyfikacja i wczesna
eliminacja z hodowli zwierzat obarczonych nie-
prawidtowosciami kariotypu. Wady te powodu-
ja zaburzenia rozwoju oraz znaczace obnizenie
wskaznikow ptodnosei, od kilku do nawet stu
procent, czego efektem jest wyrazne ogranicze-
nie produkcyjnosci stad hodowlanych zwigzane
z wymiernymi stratami finansowymi. Anomalie
te sg zazwyczaj dziedziczne, pojawiajg si¢ spon-
tanicznie u zwierzat o normalnym eksterierze
i parametrach nasienia (Danielak-Czech 1 in.,
2016; Raudsepp i Chowdhary, 2016; Szczerbal
i in., 2016, 2018; Babicz i in., 2017). Ich ukry-
ty charakter sprawia, ze szybko rozprzestrzeniaja
si¢ w populacjach, zwlaszcza poprzez sztuczna
inseminacje, co stanowi istotny problem w ho-
dowli trzody chlewnej (Roca i in., 2015; Szczer-
bal i Switonski, 2016). Uwarunkowania te uza-
sadniajg konieczno$¢ systematycznej kontroli
prawidtowosci kariotypu $win kierowanych do
rozrodu (Danielak-Czech i Stota, 2008 a; Ducos
iin., 2007, 2008, 2017).

Diagnostyka cytogenetyczna z wyko-
rzystaniem precyzyjnych technik molekularnych
jest podstawa wiarygodnej oceny kariotypu §win
oraz niezbednym narzedziem do identyfikacji
aberracji chromosomowych i wczesnej elimina-
cji ze stad hodowlanych zwierzat z nieprawidto-
wosciami (Basrur i Stranzinger, 2008; lannuzzi
i Di Berardino, 2008; Rodriguez i in., 2010;
Donaldson i in., 2021). Dotyczy to gtownie typo-
wych dla tego gatunku translokacji wzajemnych
pojawiajacych si¢ z czestoscig okoto 0,46%, na

0g6t de novo i z reguly determinujacych niskg
przydatnos¢ rozptodowg nosicieli. Nalezy zazna-
czy¢, ze analiza zestawu chromosomow zakon-
czona stwierdzeniem prawidtowosci kariotypu
dostarcza dodatkowego kryterium kwalifikuja-
cego lochy i knury do sektora reprodukcyjne-
go (Danielak-Czech 1 Stota, 2008 a; Raudsepp
1 Chowdhary, 2011, 2016; Ducos i in., 2017).
Istotnym argumentem potwierdzajacym
stusznos$¢ zastosowania tego wskaznika w selek-
cji jest fakt, ze globalne koszty monitoringu cyto-
genetycznego materiatu zarodowego (przy cenie
jednej analizy okolo 120 zi) sa zdecydowanie
nizsze niz straty ekonomiczne zwigzane z uzyt-
kowaniem w hodowli rozptodnikéw z defekta-
mi chromosomowymi. W zwiazku z tym, ze dla
warunkow polskiej hodowli nie przeprowadzono
aktualnych analiz porownawczych w tym zakre-
sie, podstawa do sformutowania takich wnioskow
sa szacunkowe kalkulacje przeprowadzone we
Francji, w ktorych uwzgledniono koszty przesie-
wowych badan kariotypu i skutki ekonomiczne
wynikajace z uzytkowania w stacjach insemi-
nacji knuréw-nosicieli translokacji wzajemnych
(Ducos i in., 2008). Bioragc pod uwage czgstosé
wystepowania translokacji wzajemnych, okreslo-
na dla grupy rozptodnikow kierowanych do roz-
rodu na poziomie 1/200 oraz uwzgledniajac cene
pojedynczej analizy cytogenetycznej (okoto 60
euro) obliczono, ze koszt identyfikacji wady ka-
riotypu wynosi okoto 12 tys. euro (200 x 60, gdzie
60 euro to cena jednej analizy kariotypu). W prze-
ciwienstwie do tego, globalny koszt uzytkowania
w stacji inseminacji jednego knura z translokacja
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wynosi okoto 20 tys. euro, co wynika z realne-
go okresu uzytkowania knura-nosiciela translo-
kacji az do momentu zdiagnozowania obnizenia
ptodnosci, stwierdzonego na podstawie efektow
jego kojarzen, czyli nie wezesniej niz po uptywie
4 miesigcy. W tym okresie taki osobnik bedzie
produkowat okoto 160 miotow (40/ miesiac), co
oznacza, ze ogolna liczba prosiat nie uzyskanych
do konca 4-miesigcznego okresu uzytkowania
wyniesie 640 sztuk (160 x 4, gdzie 4 okresla prze-
cigtne obnizenie liczby prosigt w miocie, wyni-
kajace z nosicielstwa translokacji). Skutkuje to
stratg ekonomiczng dla hodowcoéw w kwocie 19
200 euro (640 x 30, gdzie 30 euro to cena jednego
prosigcia). Straty finansowe sg o wiele wyzsze,
gdy translokacja wzajemna jest przekazywana
przez czysto rasowego knura z poziomu selek-
cyjnego lub rozrodczego piramidy produkcyjnej,
gdyz 50% jego potomstwa bedzie znowu nosi-
cielami tej dziedzicznej mutacji chromosomowej
(Ducos i in., 2008).

Przedstawiona symulacja jest powaznym
argumentem dla organizacji hodowlanych i zwigz-
kéw hodowcoéw trzody chlewnej, przemawiaja-
cym za koniecznoscia systematycznej eliminacji
z populacji nosicieli anomalii chromosomowych.
Bilans ten potwierdza takze potrzebe prowadzenia
regularnych badan cytogenetycznych materiatu
zarodowego w ramach programéw doskonalenia
genetycznego ras i linii w kierunku poprawy ptod-
nosci, warunkujgcych w znacznym stopniu wydaj-
nos¢ ekonomiczng stad hodowlanych. Najwicksza
skutecznos¢ takich dziatan gwarantuje wczesna
profilaktyka wad cytogenetycznych, czyli kwalifi-
kacja mtodych osobnikéw do stad zarodowych po
wczesniejszej kontroli prawidtowosci kariotypu,
przeprowadzonej przed rozpoczgciem ich uzytko-
wania w reprodukcji (Danielak-Czech i Stota, 2008
a; Ducos i in., 2017). W Polsce identyfikacja nosi-
cieli aberracji chromosomowych i ich eliminacja
z rozrodu jest zgodna z zaleceniami ustawy o orga-
nizacji hodowli i rozrodzie zwierzat gospodarskich
(DZ. U. z dnia 29 czerwca 2007 r., Nr 133, poz.
921, Art. 26, pkt. 4 oraz Art. 37 dotyczacy progra-
mu oceny i selekcji reproduktorow w celu zapew-

nienia postepu hodowlanego lub zachowania okre-
slonych cech) (Kozubska-Sobocinska i Danielak-
Czech, 2017).

Diagnostyka cytogenetyczna

Podstawa konwencjonalnej diagnosty-
ki cytogenetycznej jest analiza mikroskopowa
chromosoméw metafazowych lub prometafa-
zowych (uzyskanych po hodowli limfocytow in
vitro), barwionych nier6znicujagco odczynnikiem
Giemsy, ktora pozwala na okreslenie liczby di-
ploidalnej i morfologii chromosomoéw (fot. 1).
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Fot. 1. Chromosomy metafazowe knura o kariotypie
38,XY — barwienie Giemsa
Fig. 1. Metaphase chromosomes of boar with 38, XY
karyotype — Giemsa staining

Nastepny etap diagnostyczny to rdzni-
cujace barwienie prazkowe (GTG, QFQ, RBA,
CBG oraz Ag-I) i1 jego modyfikacje, ktore daje
identyfikacji poszczegoélnych par
chromosomow homologicznych lub ich spe-
cyficznych regionéw i jest podstawowym na-
rzgdziem w badaniach przesiewowych i ocenie
prawidtowosci kariotypu $win (Gustavsson,
1990; Danielak-Czech 1 in., 1996 a,b,c, 2016;
Kozubska-Sobocinska i in., 1996).

Istotnym uzupelnieniem metod cytogene-
tycznych sa techniki molekularne (FISH, in situ
PCR, PRINS, panel RH, metoda CGH, technika
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array-CGH), ktére znacznie zwigkszaja zakres
1 precyzje badan cytogenetycznych, gdyz oprocz
identyfikacji wad kariotypu umozliwiaja fizyczna
lokalizacje genow i markerow genetycznych, a tak-
ze oceng polimorfizmu i konserwatyzmu genetycz-
nego na poziomie chromosomow (Danielak-Czech
i1in., 2006, 2010 a, 2013, 2016, 2020; Rubes i in.,
2009; Rejduch 1 in., 2010 a; Caputi-Jambrenghi
iin., 2018; Donaldson i in., 2021).

O skutecznos$ci oceny kariotypu $win
decyduja w gléwnej mierze metody analitycz-
ne stosowane w badaniach przesiewowych, takie
jak techniki prazkowe (najczesciej GTG o roz-
dzielczosci 2—3 MB), czy opracowana w 2017 r.
kolejna technika skriningowa, polegajaca na flu-
orescencyjnej hybrydyzacji in situ — FISH z wy-
korzystaniem panelu sond BAC (bacterial artificial
chromosome), specyficznych dla rejondéw subtelo-
merowych ramion p i g, do precyzyjnej i szybkiej
identyfikacji wszystkich chromosomow na jednym
preparacie (strategia Multiprobe) (Danielak-Czech
i in., 2016; O’Connor i in., 2016, 2017). Wstepne
badania wskazuja, ze metoda ta jest niezwykle
przydatna do ujawniania submikroskopowych mi-
krorearanzacji, niemozliwych do zdiagnozowania
w ramach powszechnie stosowanej praktyki cyto-
genetycznej i moze przyczynic si¢ do zwigkszenia
wykrywalnosci translokacji wzajemnych, ktorych
frekwencja w populacjach jest prawdopodobnie
znacznie wyzsza niz szacowana dotad. Z tego
wzgledu szczegodlnie zasadne wydaje si¢ zastoso-
wanie tego narze¢dzia badawczego do oceny prawi-
dtowosci kariotypu elitarnych knuréw w centrach
inseminacyjnych (tab. 1) (O’Connor 1 in., 2016,
2017; Danielak-Czech i in., 2020).

Rezultatem dotychczasowych cytogene-
tycznych badan przesiewowych, ktéorymi objeto
liczne populacje swin na §wiecie, jest identyfika-
cja okoto 220 wad kariotypu, w tym ponad 200
chromosomowych rearanzacji  strukturalnych
o ewidentnie negatywnym wptywie na ptodnosc
i ekonomiczng efektywno$¢ produkcji (Danielak-
Czechiin., 1996 c, 2016; Danielak-Czech 1 Stota,
2007, 2008 a,b; Quach i in., 2009; Szczerbal
i Switonski, 2016; Ducos i in., 2017; Feve i in.,

2017; Pinton i in., 2018).

Nieprawidlowosci kariotypu $win i ich wplyw
na plodno$é nosicieli

Charakterystyczna cechg kariotypu §wi-
ni domowej jest tendencja do wystgpowania ze
szczegdlnym nasileniem dziedzicznych, zrow-
nowazonych strukturalnych rearanzacji chromo-
somowych, takich jak: translokacje wzajemne,
robertsonowskie i tandemowe oraz inwersje para-
i pericentryczne. Ich przyczyng sg spontaniczne
pekniecia niestabilnych regionéw chromosomow
wywotane szkodliwym dziataniem czynnikow
srodowiskowych. Aberracje te modyfikuja mor-
fologie chromosomow (z reguty bez utraty mate-
riatu genetycznego i zmian fenotypowych), a ich
nosiciele charakteryzuja si¢ gorszymi wynikami
oceny uzytkowosci rozptodowej w odniesieniu
do przecigtnej dla stada (Danielak-Czech i Stota,
2004; Yimer 1 Rosnina, 2014; Danielak-Czech
iin., 2016; Szczerbal i Switonski, 2016). Wynika
to z zaburzen podziatu mejotycznego w proce-
sie gametogenezy, w ktorym formuja si¢ (poza
klasycznymi biwalentami) nietypowe struktury
koniugacyjne z udziatem chromosomow zaanga-
zowanych w aberracje (tetrawalent, triwalent, peg-
tla inwersyjna). Determinuje to, specyficzny dla
kazdej mutacji, model segregacji materiatu gene-
tycznego do powstajacych komorek jajowych lub
plemnikéw. W rezultacie tworzg si¢ w réznych
proporcjach, obok normalnych i zréwnowazo-
nych genetycznie komorek rozrodczych, takze
gamety o niezrownowazonej informacji gene-
tycznej (aneuploidalne).

Po ich zaplodnieniu tworzg sig¢, odpo-
wiednio, zarodki o prawidtowym lub zrownowa-
zonym pod wzgledem rearanzacji kariotypie (co
oznacza, ze wada jest dziedziczona przez 50%
potomstwa), a takze embriony o niezrownowa-
zonym zestawie chromosomoéw, zamierajace we
wczesnym etapie rozwoju (co znajduje odzwier-
ciedlenie w nizszej liczbie prosigt w miotach)
(Switoﬁski i Stranzinger, 1998; Switonski i in.,
1998; Slota i in., 2000; Villagdbmez i Pinton,
2008; Raudsepp i Chowdhary, 2011, 2016).
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Tabela 1. Techniki cytomolekularne stosowane w diagnostyce wad kariotypu $wini
Table 1. Cytomolecular techniques for the diagnosis of pig karyotype defects

RBA, QFQ), FISH

Techniki stosowane w rutynowe;j
analizie: barwienie Giemsa, technika

Obnizenie . GTG i FISH;
todnosci Barwienie Giemsg, a w szczegolnych przypadkach:
P .. roznicujgce barwienie . . e e
knuréw i stad razkowe (GTG, RBA strategia multiprobe umozliwiajaca
(5-100%) praz QFQ) FISI’-I ’ identyfikacje submikroskopowych
ll)e(fj: cc:l:ii Giemsa siaining, Routine arzzlll;(i); 3222;1111;3(3;' Giemsa
herd fertility dﬁegjmlgl}tg )dl;,‘?S(I_CI;TG’ staining, GTG and FISH;, in special
(5-100%) ’ ’ cases, multiprobe strategy for
identification of submicroscopic
rearrangements
Obnizenie Barwienie Giemsa, Techniki stosowane w rutynowe;j
todnosci réznicujace barwienie analizie: barwienie Giemsa, technika
Iz 5-20%%) prazkowe (GTG, RBA, GTG oraz FISH do diagnostyki
° QFQ), FISH trudnych przypadkow
Reduced
it (o Giemsa staining, Routine analysis techniques: Giemsa
) 23 ) differential banding (GTG, staining, GTG and FISH for diagnosis
g RBA, QFQ), FISH of difficult cases
Obnizenie Barwienie Giemsa, Techniki stosowane w rutynowej
ptodnosci rdznicujace barwienie analizie: barwienie Giemsa, technika
todnosci s berrien lizie: barwienie Gi hnik
(mniej niz prazkowe (GTG, RBA, GTG oraz FISH do diagnostyki
10%) QFQ), FISH trudnych przypadkow
Reduced Giemsa staining, Routine analysis techniques: Giemsa
fertility (less differential banding (GTG,  staining, GTG and FISH for diagnosis
than 10%) RBA, QFQ), FISH of difficult cases
Techniki stosowane w rutynowe;j
Friane Cles analizie: barwienie Giemsa, technika
Obnlz’et.ne réznicujace barwienie G.TG oraz FISH ,
ptodnosci lub razkowe (GTG, RBA z sondami dla heterosomoéw lub
bezptodnos¢ pra QFQ) FISi{ ’ w trudnych przypadkach metoda
ffretzl;g}egr Giemsa staining, Routine anal;zj:};gifiguey Giemsa
infertility differential banding (GTG, staining, GTG and FISH with probes

for sex chromosomes, or array-CGH
in difficult cases

GTG: metoda uzyskiwania na chromosomach prazkéw G przy wykorzystaniu trypsyny i Giemsy.
QFQ: technika wywolywania prazkow Q przy zastosowaniu quinacriny.
RBA: metoda uzyskiwania prazkow R przy uzyciu BRAU (bromodeoksyurydyny) i oranzu akrydyny.

FISH: fluorescencyjna hybrydyzacja in situ.

Technika array-CGH: metoda hybrydyzacji porownawczej do mikromacierzy.
GTG: G-banding using trypsin and Giemsa

QFQ: Q-banding using quinacrine

RBA: R-banding using BRAU (bromodeoxy uridine) and acridine orange
FISH: fluorescence in situ hybridization

Array-CGH: microarray-based comparative genomic hybridization.
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Dominujgcym u §win typem rearanzacji
strukturalnych sg translokacje wzajemne, polega-
jace na wymianie fragmentéw chromatyd dwoch
lub wiecej chromosoméw niehomologicznych.
Te dziedziczne mutacje chromosomowe dotycza
wszystkich chromosomow autosomalnych i chro-
mosomow plci, przy czym wsrod ponad 200 zi-
dentyfikowanych dotad translokacji nie stwier-
dzono dwoch identycznych przypadkdéw u niespo-
krewnionych osobnikow (Danielak-Czech i in.,
1994, 1997, 2016; Ducos i in., 1997, 2002, 2007,
2008, 2017; Rejduch i in., 2003; Danielak-Czech
i Stota, 2007, 2008 a; Rodriguez i in., 2010;
Pinton i in., 2012, 2018; Barasc i in., 2016;
O’Connor i in., 2016; Quach i in., 2016; Sanchez
Sanchez i in., 2016 a; Szczerbal i Switonski,
2016; Villagbmez i in., 2016). Indywidualne
skutki kazdej translokacji zaleza od morfologii
zaangazowanych chromosoméw i rozmiaru prze-
mieszczonych fragmentow oraz lokalizacji punk-
tow pekniec i pozycji centromerdéw jako czynni-
kéw okreslajacych przebieg gametogenezy (ko-
niugacji i segregacji mejotycznej) oraz proporcje
utworzonych aneuploidalnych gamet, wynoszaca
$rednio okoto 40%. Finalnie warunkuje to realne
rozmiary niekorzystnych efektow nosicielstwa
tych wad, oceniane na podstawie redukcji $red-
niej liczby prosigt w miocie w zakresie 5—-100%.
W zwiazku z tym, ze translokacje wzajemne sa
jedna z istotnych przyczyn obnizenia ptodnosci
rozptodnikéw i stad, nalezy je uzna¢ za powaz-
ny problem hodowlany (Switoniski i Stranzinger,
1998; Danielak-Czech i in., 2016; Szczerbal
i Switonski, 2016).

Kolejng kategoria wad Kkariotypu sa
translokacje robertsonowskie i fuzje tandemo-
we, wystepujace u $win rzadko lub sporadycznie.
Dotychczas zdiagnozowano u tego gatunku zale-
dwie kilka przypadkow translokacji z udzialem
chromosomoéw akrocentrycznych par 13, 14, 15,
17118 oraz jedyny przypadek tandem fuzji-trans-
lokacji z udziatem chromosomow par 14. 1 17.)
(Danielak-Czech i Stota, 2008 b; Ducos i in.,
2008, 2017; Quach i in., 2009, 2016; Rejduch
1 in., 2010 b; Danielak-Czech 1 in., 2010 a,b,

2016; Villagomez i in., 2016; Caputi-Jambrenghi
1 in., 2018). Translokacje robertsonowskie sg za-
wsze rezultatem potgczenia chromosomow akro-
centrycznych w rejonie przycentromerowym,
podczas gdy fuzje tandemowe moga powstawac
w wyniku potaczenia w obszarach okototelome-
rowych 1 przycentromerowych. Bezpo$rednim
efektem takich reorganizacji kariotypu jest utrata
rejonéw centromerowych lub telomerowych oraz
utworzenie duzego dwuramiennego chromoso-
mu i redukcja liczby chromosomoéw. W procesie
gametogenezy, w zwigzku z niesymetryczng se-
gregacja triwalentu dochodzi do produkcji aneu-
ploidalnych gamet ($rednio 10%), z ktérych po
zaptodnieniu powstajg embriony zamierajace we
wczesnym okresie rozwoju, co skutkuje niewiel-
kim obnizeniem plodnosci rzgdu okoto 5-22%.
Z pozostatych 90% zrownowazonych genetycz-
nie lub normalnych gamet tworzg si¢ zarodki
zdolne do dalszego rozwoju, w tym nosiciele
translokacji przekazujacy te wadg kolejnym po-
koleniom (Danielak-Czech i in., 2016; Szczerbal
i Switonski, 2016).

Innym rodzajem strukturalnych rearan-
zacji kariotypu sa inwersje peri- i paracentrycz-
ne, wystepujace u §win z dos¢ niska czestoscia
wynoszacg okolo 0,06%. Dotychczas zarejestro-
wano ponad 20 przypadkow tego typu aberracji,
w tym powtarzajaca si¢ inwersje¢ chromosomu
4. (Danielak-Czech i in., 1996 ab; Switonski
i in., 1998; Daniclak-Czech i1 Stota, 2008 a;
Ducos i in., 2008, 2017; Quach i in., 2009, 2016;
Danielak-Czech i in., 2010 a; Sanchez Sanchez
iin., 2016 b; Villagomez i in., 2016). Zmiany te
polegaja na odwroceniu o 180° fragmentu chro-
mosomu powstatego w wyniku dwdch peknieé
chromatyd i mogg prowadzi¢ do niesymetrycznej
segregacji 1 niezrOwnowazenia materialu gene-
tycznego niewielkiej czgsci produkowanych ga-
met, embriondéw i plodow (okoto 4%), co w okresie
postnatalnym moze skutkowa¢ nieznacznym ob-
nizeniem plodnos$ci rzedu kilku procent. Na ogoét
jednak inwersje nie powodujg zaburzen gameto-
czy embriogenezy i wowczas powstaja osobniki
o prawidlowym lub zrownowazonym kariotypie
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(w proporcjach 50%), przy czym te ostatnie roz-
przestrzeniaja mutacje w duzych populacjach
(Switoﬁski i Stranzinger, 1998; Danielak-Czech
iin., 2016; Szczerbal i Switonski, 2016).

Poza zrownowazonymi mutacjami chro-
mosomowymi u §win sporadycznie diagnozuje si¢
aneuploidie z udziatem chromosomow pitciowych
wystepujace gtownie w formie mozaiki (Quilter
11in., 2003; Pinton i in., 2011; Hornak 1 in., 2012;
Ducos 1 in., 2017) oraz coraz cze¢sciej przypad-
ki chimeryzmu leukocytarnego 38,XX/38,XY
u fenotypowo normalnych knuréw lub osobnikow
z cechami obojnaczymi (Switonski i Stranzinger,
1998; Barasc i in., 2014; Sanchez Sanchez i in.,
2016 c; Szczerbal i in., 2016, 2018).

Cytogenetyczne badania przesiewowe popula-
cji $win

Zréwnowazone mutacje chromosomowe,
a szczegolnie translokacje wzajemne, powoduja-
ce drastyczne obnizenie plodnosci $win, postrze-
gane sa jako istotny problem hodowlany i eko-
nomiczny. Z tego wzgledu w wielu panstwach
wprowadzono konkretne zalecenia selekcyjne na-
kazujace kontrolg kariotypu zwierzat charaktery-
zujacych si¢ niskg przydatnoscia rozplodowa lub
nieprawidlowosciami rozwoju (Danielak-Czech
i Stota, 2008 a; Ducos i in., 2008). Przyktadem
moga by¢ kraje skandynawskie — Szwecja
i Finlandia, gdzie do polowy lat 90. ubiegtego
wieku zidentyfikowano liczne przypadki translo-
kacji wzajemnych w ramach kontroli kariotypu,
ktorej poddano osobniki typowane na podsta-
wie zapisow hodowlanych sygnalizujacych ni-
skg liczbe prosiat w miotach — od 5 do 7 sztuk.
Pozwolito to na okreslenie hipotetycznej czgsto-
$ci wystepowania nosicieli tych mutacji w grupie
knuréw o obnizonej ptodno$ci na poziomie okoto
50% oraz oszacowanie skutkow finansowych rze-
du 6 tys. USD i 25 tys. USD, wywotanych w jed-
nym stadzie przez rozptodniki obarczone dwie-
ma réznymi translokacjami (Gustavsson, 1990).
Ponadto, pojedyncze przypadki translokacji
wzajemnych rozpoznano w tym okresie w popu-
lacjach $win hodowanych w krajach, w ktorych

nie prowadzono systematycznej kontroli kario-
typu w ramach krajowych programéw oceny ho-
dowlanej, w zwiazku z czym dobor zwierzat do
badan cytogenetycznych byl najczesciej losowy
lub opierat si¢ na zaleceniach hodowlanych zwia-
zanych z podejrzeniami o zaburzenia rozwoju.
Przykladem moze by¢ translokacja wzajemna,
bedaca przyczyna nieznacznego obnizenia ptod-
nos$ci na poziomie okoto 5%, wykryta w ramach
monitoringu stad §win w Niemczech (na terenie
bylej NRD). W tym przypadku straty bezposred-
nio zwigzane z rocznym uzytkowaniem w rozro-
dzie knura obarczonego translokacja okreslono
na kwote okoto 28 tys. DDM, natomiast koszty
globalne wynikajace z wprowadzenia do ho-
dowli jego potomstwa byly znacznie wyzsze ze
wzgledu na kumulacje niewielkiego osobniczego
efektu w duzej populacji (Long, 1991; Danielak-
Czechiin., 1996 c).

W tym samym czasie co najmniej kil-
kadziesiat kolejnych translokacji opisano we
Francji, gdzie badania kariotypu $win wiaczono
do krajowego systemu selekcji ras, linii i poszcze-
gblnych osobnikéw w kierunku wysokiej ptodno-
sci (Danielak-Czech i in., 1996 c; Tribout i in.,
2000). W ramach programu, ktorego kryterium
stanowila liczebno$¢ miotow, oceniano rocznie
800 tys. miotow po 20 tys. knuroéw, kierujac do
analizy cytogenetycznej rozptodniki uzyskuja-
ce w 6 kolejnych miotach mniej niz 8 prosiat.
Obliczono wowczas, ze we Francji 42% knurow
0 obnizonej ptodnosci to nosiciele translokacji
wzajemnych. Z kolei przy zatozeniu, ze frekwen-
cja knuréw o obnizonej ptodno$ci w grupie roz-
ptodnikow wynosi 0,15% okreslono, ze czestosé
wystepowania nosicieli translokacji w populacji
knuréw osigga wartos$¢ 0,06%, czyli 1 przypa-
dek na 1500 sztuk (Danielak-Czech i in., 1996 c;
Ducos 1 in., 1997; Danielak-Czech i Stota, 2008
a). Ponadto, wykorzystujac model symulacyjny
PORSIM, przeprowadzono we Francji analize
ekonomicznego efektu nosicielstwa translokacji
wzajemnej na przykladzie mutacji powodujg-
cej obnizenie plodnosci nosicieli o 45%. Ocena
polegata na poréwnaniu nakladow i wptywow
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finansowych dwoch réwnych liczebnie stad loch,
z ktorych jedne kryte byly knurem obarczonym
translokacja, a drugie knurem o prawidtowym ka-
riotypie. Bezposrednie straty fermy, wynikajace
z nieuzyskania prosiat oszacowano na 6 tys. USD
(przy uwzglednieniu 65% skutecznosci krycia),
a wysoko$¢ strat zwigzanych z wykorzystaniem
w stacji inseminacji reproduktora z translokacja
wyceniono na sum¢ 105 tys. USD (przy 650 por-
cjach nasienia od 1 knura) (Bonneau i in., 1991;
Danielak-Czech i Stota, 2008 a). Kolejne symu-
lacje, przeprowadzone w Stanach Zjednoczonych
na podstawie danych szacunkowych wykazaty, ze
frekwencja knurow o niskiej ptodnosci jest okoto
25 razy wyzsza niz we Francji 1 ksztaltuje si¢ na
poziomie 3,7%, co sugeruje prawdopodobienstwo
wystapienia odpowiednio duzej liczby nosicieli
translokacji. Z tych powodow w latach 90. réwniez
w USA zastosowano w programie hodowlanym
centralny system selekcji knuréow PIG CHAMP,
oparty na podobnych zatozeniach jak we Francji
(Danielak-Czech i in., 1996 c; Ducos i in., 1997).

W innych krajach, takich jak Wegry czy
Holandia, skoncentrowano si¢ gtownie na bada-
niach cytogenetycznych knurow inseminacyjnych.
Efektem bylo wykrycie kilku translokacji i usta-
lenie frekwencji rearanzacji chromosomowych
wsrod rozptodnikow z holenderskich centrow in-
seminacji na poziomie 1,5%, co wowczas wyraz-
nie przekraczato warto$¢ oczekiwang podawang
w literaturze (Ducos i in., 2008). Takze we Francji,
wstepna kontrola kariotypu 450 knuréw stacyj-
nych pozwolita na okreslenie realnej czestoSci
wystepowania nosicieli aberracji strukturalnych na
poziomie okoto 0,40%, czyli znacznie wyzszym
niz podana wczesniej warto$¢ hipotetyczna row-
na 0,06%, co okazato si¢ powaznym argumentem
przemawiajagcym za koniecznoscig intensyfikacji
tych badan przesiewowych na etapie kwalifikowa-
nia do rozrodu (Ducos i in., 2002, 2008).

W Polsce, kontrola kariotypu $win tak-
ze nie wiazala si¢ z nakazem przepisow hodow-
lanych, a mozliwos¢ prowadzenia takich analiz
zaktadano jedynie w ramach badan przydatnosci
rozptodowej knurow obowiazujacych od 1990 r.

Monitoringiem objeto wtedy kilkaset sztuk §win
wybranych losowo z populacji (nie korzystajac
z danych o ptodnosci bedacych wskazaniem do
oceny kariotypu), w tym zaledwie kilkadzie-
sigt knurow hodowlanych i inseminacyjnych.
Zaowocowalo to identyfikacja pierwszych trans-
lokacji wzajemnych obnizajacych plodnosé,
z ktorych najbardziej drastyczna w skutkach
okazata si¢ translokacja t(7;13)(ql3;q46) redu-
kujaca $rednig liczbe prosigt w miotach o 48%
(Danielak-Czech i Stota, 2008 a; Villagomez i in.,
2009; Khare i Khare, 2017). Rachunek symula-
cyjny efektow ekonomicznych powodowanych
nosicielstwem tej wady wykazal, ze straty finan-
sowe wywotane uzytkowaniem w stadzie jedne-
go knura-nosiciela przy kryciu naturalnym moga
siggac¢ okoto 8 tys. USD, natomiast w sztucznej
inseminacji w populacji aktywnej 162 tys. USD.
Te dane szacunkowe s3 porownywalne z utratg
wartosci zysku na fermie tucznikdéw o rocznej
skali produkcji 3380 szt. lub utrata wartosci to-
warowej brutto ze sprzedazy 1560 tucznikow,
czy tez stratg na skutek padniecia 11 267 prosiat
jednodniowych (Danielak-Czech 1 in., 1996 c;
Danielak-Czech i Stota, 2008 a).

Rezultaty monitoringu z lat 90. ubiegte-
go wieku sktonity kolejne osrodki hodowlane
do rozpoczecia badan cytogenetycznych knurow
z sektora reprodukcyjnego. W Kanadzie, wsrod
900 knurow kwalifikowanych do rozrodu w 2016
r. frekwencje nosicieli wad kariotypu okreslono
na poziomie 1,6%, a ekstrapolujac to na skalg ko-
mercyjng mozna przyjaé, ze w ponad 46 400 mio-
tach (z ok. 2,9 mIn miotéw produkowanych rocz-
nie) beda wystepowaly prosigta obarczone aber-
racja. Takie podsumowanie oznacza przecigtng
utrate 4 prosiat z kazdego miotu, co przy cenie 1
prosigcia rownej 25 CAD daje roczne straty rzedu
4,6 min CAD (Rodriguez i in., 2010; Barasc i in.,
2014; Pinton i in., 2018). Z kolei w Hiszpanii,
na podstawie analiz wstepnych wynikow kon-
troli kariotypu 700 knuréw ustalono, ze czegstos¢
nieprawidlowos$ci chromosomowych w stadzie
rozptodnikow sigga 3,6% (Rodriguez i in., 2010;
Sanchez Sanchez i in., 2016 a,b,c, 2019).
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Stopniowe rozszerzanie zakresu sztucz-
nej inseminacji w rozrodzie $§win przyczynito
si¢ do wzrostu zainteresowania monitoringiem
cytogenetycznym mtodych knuréw przeznaczo-
nych do uzytkowania w centrach hodowlanych.
W niektorych krajach, biorac pod uwage konse-
kwencje wynikajace z wysokiej czgstosci trans-
lokacji wzajemnych i rozmiaru strat finanso-
wych podjeto decyzje o wprowadzeniu systemo-
wych rozwigzan dotyczacych kontroli kariotypu
wszystkich mtodych knuréw przed ich eksplo-
atacja w stacjach inseminacji (Ducos i in., 2008).
Przyktadem podjetych dziatan byto uruchomienie
ponad 20 lat temu we Francji komercyjnej platfor-
my cytogenetycznej, funkcjonujacej przy 1’Ecole
Nationale Vétérinaire w Tuluzie (ENVT-INRA),
od 2012 r. certyfikowanej znakiem jakosci ISO
9001, umozliwiajacej kontrolowanie na duzg ska-
le francuskich populacji §win (http://www.envt.
fr/menu-og-34/plateforme-de-cytogénetique-ani-
male) (Calgaro i in., 2016; Ducos i in., 2017).
Podstawowym zatozeniem platformy jest monito-
rowanie prawidtowosci kariotypu mtodych knu-
réw czysto rasowych i mieszancoéw terminalnych
w wieku od 6 do 10 miesi¢cy przed ich wyko-
rzystaniem w centrach unasienniania, realizowa-
ne na zlecenia zwigzku hodowcéw (Ducos 1 in.,
1997,2002, 2007, 2008, 2017; Pinton i in., 2012).
Nalezy podkresli¢, ze laboratorium to rownolegle
prowadzi kontrolg cytogenetyczng rozptodnikow
0 obnizonych parametrach ptodno$ci, a wcze-
$niej, okresowo realizowato takze podobne bada-
nia na potrzeby centrow hodowlanych z innych
krajow europejskich (Holandia, Belgia, Niemcy,
Hiszpania) (Ducos i in., 2007, 2017). O efektyw-
nosci platformy $wiadcza dane opublikowane
w latach 20162018, wedtug ktérych badaniami
objeto dotychczas 39 tys. knurdéw, przy rocznej
przepustowosci do 2 tys. sztuk i zidentyfikowano
ponad 180 réznych przypadkow chromosomo-
wych nieprawidlowosci strukturalnych (Calgaro
iin., 2016; Ducos i in., 2017; Pinton i in., 2018).
Wsrod zdiagnozowanych aberracji zdecydowang
wigkszos¢, bo az 87% stanowity translokacje wza-
jemne, natomiast znacznie rzadsze byly inwersje

(10%) i translokacje Robertsonowskie (2%) oraz
inne anomalie strukturalne (1%). Poza rearan-
zacjami strukturalnymi zdiagnozowano takze
przypadki aneuploidii chromosomoéw pltciowych,
chimeryzmu komoérkowego XX/XY, a takze od-
wrocenia plci. Ustalono, ze frekwencja zréwno-
wazonych mutacji chromosomowych od wielu lat
ksztaltuje si¢ na prawie niezmiennym poziomie,
to jest okolo 0,5% (w tym translokacji wzajem-
nych 0,46%), przy czym badania nie ujawnily
tendencji rasowych do wystepowania tych zmian,
co potwierdzito ich losowy charakter (Calgaro
iin., 2016; Ducos i in., 2017; Pinton i in., 2018).
W zwigzku z tym, ze ten rodzaj rearanzacji z regu-
ty prowadzi do powaznych zaburzen rozrodczych
(znaczace obnizenie liczebno$ci miotow lub nie-
ptodnos¢), program ENVT-INRA, realizowany
we Francji od 1997 r. zapobiegt w ciggu ostat-
nich 20 lat ogromnym stratom ekonomicznym
w produkcji trzody chlewnej. Rowniez w Polsce,
w okresie ostatnich 10 lat objeto badaniami cy-
togenetycznymi stawke kilkuset mtodych knuréw
kierowanych do rozrodu (fot. 2) i okreslono cze-
stos¢ wystgpowania chromosomowych rearanza-
cji strukturalnych w tej populacji, podobnie jak
we Francji, na poziomie 0,46—0,47% (Danielak-
Czech i Stota, 2008 a).

Od niedawna, w kilku krajach europe;j-
skich (Holandia, Hiszpania, Szwecja) intensy-
fikujacych produkcje trzody chlewnej poprzez
sztuczng inseminacje (z wykorzystaniem w zabie-
gach dawek nasienia pochodzacych od 1 rozptod-
nika), podkresla si¢ zasadnos$¢ kontroli kariotypu
knurow jako jednego z trzech elementéw dodat-
kowego pakietu testow kwalifikujacych mtode
knury do uzytkowania w centrach unasieniania.
Zgodnie z tg koncepcja, szacowane koszty reali-
zacji takiego pakietu (test zaptodnienia in vitro —
IVEF, ocena chromatyny jadrowej, analiza cytoge-
netyczna) w stacji inseminacji liczacej 100 knu-
row wyniostyby w przeliczeniu na 1 rozptodnika
okoto 200 euro, co pozwoliloby na zwigkszenie
sredniej wielkosci miotu o 0,1 prosigcia i uzyska-
nie poprawy efektu ekonomicznego o okoto 0,7
mln euro (Roca i in., 2015).

44

Prace przegladowe



Cytogenetyczne badania przesiewowe Swin

Instvtut Zootechniki
Panstwowy Instytut Badawczy
Zaklad Biologii Molekulamej Zwierzat

ul Krakowska 1,32-082 Balice, tal. 666081140, 666 081 141

EKSPERTYZA
prawidlowosci kariotypu $wini
nazwa / nr identyfikacyjny:  XXOCOOUCOUNNX

hodowca /wlasciciel:  Stacja Eksploatacji Knurow

Obraz chromosoméw metafazowych badanego osobnika:

» S

i v St

= ‘Jn-“*

» ‘x N "f db"
#2S, = =/
Ed l’:. -

-

Wrynik badania: kariotyp prawidlowy 38 X¥

Uwagi: Analize karotypu przeprowadzono =z

wykorzystaniem techniki barwienia konwencjonalego

(Giemsy)

Data badania: 25.03.2019

Podpis Kierownika Lzboratorium

Fot. 2. Ekspertyza cytogenetyczna knura kwalifikowanego do rozrodu

Fig. 2. Cytogenetic examination of a boar qualified for reproduction

Nalezy podkresli¢, ze wraz z wprowa-
dzeniem do praktyki laboratoryjnej nowocze-
snych technik cytomolekularnych zwigkszyt si¢
znacznie potencjatl diagnostyczny systemu ba-
dan przesiewowych, co zaowocowato wyraznym
wzrostem liczby identyfikowanych nieprawidto-
wosci kariotypu. Umozliwito to efektywna selek-
cje wykluczajaca ze stad nosicieli tych wad ge-
netycznych, a w konsekwencji ograniczenie strat
finansowych w hodowli, ktére sa niewspoimier-

nie wigksze od kosztow systematycznej kontroli
kariotypu. Taki schemat dzialan prewencyjnych
potwierdza skuteczno$¢ i potrzebe kontynuacji
cytogenetycznych badan przesiewowych, a takze
wpisuje si¢ w realizacje przewidzianych ustawo-
wo zalecen programu oceny i selekcji reproduk-
toréow (DZ. U. z 2007 r., Nr 133, poz. 921, Art.
26, pkt 4 oraz Art. 37), ze szczegbdlnym uwzgled-
nieniem mlodych knuréw przeznaczonych do in-
seminacji.
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LEGITIMACY OF CYTOGENETIC SCREENING STUDIES OF PIGS QUALIFIED
FOR REPRODUCTION

Summary

The cytogenetic screening studies of pigs enable the identification and early elimination from breeding
of animals affected by hereditary karyotype defects. These chromosome abnormalities result in developmental
disorders and a significant reduction of fertility parameters and productivity of breeding herds, and in consequence
measurable economic losses. This mainly concerns the reciprocal translocations, typical of pigs, occurring at
a frequency of about 0.46%, in general de novo and usually determining the low reproductive performance of
the aberration carriers. Due to the potential possibility of spontaneous occurrence of chromosomal abnormalities
and rapid spreading of these genetic defects in the population, especially in the conditions of the use of artificial
insemination, it is necessary to carry out systematic karyotype control of the animals qualified for reproduction.
The cytogenetic screening program of pigs, implemented by the use of constantly improved diagnostic techniques,
enables a precise, reliable evaluation of karyotype and identification of chromosomal abnormalities, as well as
the formulation of specific recommendations for selection and it fits well into the implementation of program for
young boars qualified for insemination. Cytogenetic monitoring has become a modern and integral tool in the

livestock industry, allowing breeders to make informed breeding decisions.

Key words: pigs, fertility, karyotype abnormalities, cytogenetic screening studies
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