Determinace a vyvoj pohlavnosti




Ulohy pohlavnosti v Zivoté eukaryot :

- meioza a kombinace gamet zajistuji evolu¢né vyhodnou
heterozygotnost a variabilitu

- diferenciace zarodecneée drahy a prislusnych gamet
(v€etné tvorby pohlavnich organi)

- pohlavné specificky vyvin somatickych bunék
(pohlavni dimorfismus)

- fizeni transkrip¢nich hladin chromosomu X
(umlCovani Ci zesilovani exprese vazanych genu)

- metylacni nastaveni gametického imprintingu -
zaznamu o expresi genu v pristi filialni generaci



Caenorhabditis elegans : vznik a dedicnost pohlavi
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Determinacni drahy somatické pohlavnosti u C-elegans
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Po fertilizaci oocytu C-elegans se granule P akumuluji prednostné u
posteriorniho polu, v dcerfinnych blastomerach vyhradné v linii
bunék P zarodecné drahy
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Po fertilizaci oocytu C-elegans se granule P akumuluji v posterioru,
v dcefinnych blastomerach vyhradné v linii bunék P zarodecné drahy
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Determinace pohlavnosti u drosofily posttranskripcni Upravou(sex-specificky sestrih)
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Drosofila nema pohlavni hormony: bilateralni gyandromorfie

(ztrata jednoho chromosomu X-wt pri prvnim mitotickém déleni)
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heterozygotni
~ pro oba markery
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Pohlavni funkce

e Hermafrodité
 bezné hlavné u rostlin

e Separatni individua (gonochoristé)
* bézné u obratlovcl
* “dioecie” ¢etnd hlavné u tropickych stromu
e separatni kvéty (vSechny mozné kombinace)
* kdyz naklady nejsou velké a kompetice je silna, je
favorizovana separace



EPIGENETICKA DETERMINACE POHLAVI
Sciara coprophilia, moucha smutnice XX/XO
(specificka eliminace paternalniho X, Metz 1938)

samici gamety +  samci gamety

Am Xm Ap Xp Xp

vsechny ~ Am Ap Xm Xp Xp
zygoty

| |

samicky (X / A)  samecci

somatické bufiky ~ Am Ap Xm Xp Am Ap Xm
zdrodec¢né buriky ~ Am Ap Xm Xp ~ Am Ap Xm Xp

(zde nastane nondisjunkce
X chromozoml)



Tenebrio molitor
( F = AAXX, M = AAXY )
potemnik moucny, Coleoptera

Studies in spermatogenesis, with especial
reference to the accessory chromosome...

OBJEV POHLAVNICH CHROMOSOMU (
1905 )

Nettie Maria Stevens
(1861-1912)




Co to jsou pohlavni chromosomy ?

.. hesou vzdy sex determinujici geny, | kdyz drahy
vedouci k dioecii jsou odlisSné

.. morfologicky odliSné chromosomy mezi pohlavimi

.. dva zakladni systemy — XX/XY (homogametni
samicky) a ZZ/ZW (homogametni samecci)

.. rekombinace CastecCne potlacena v meidze
u heterogametniho pohlavi

.. Zjistény u vetsiny zivocCisnych a nekterych
rostlinnych druhu s genetickou determinaci pohlavi



Evoluéni puvod sex chromosomu

... evoluce provazena progresivni redukci rekombinace mezi Xa Y
chromosomem.



Stadia evoluce chromosomu Y

vyskyt mutace genu samci fertility/promotion

|

akumulace male-prospésnych a female-nevyhodnych
genu v tésné vazbé na'Y

|

castecna ztrata rekombinace mezi XayY

|

postupna degenerace Y-chromosomovych sekvenci

|

alespon jeden X je nezbytny k somatickému vyvoji

|

evoluce kompenzace davky genu vazanych na chromosom X

|

ztrata chromosomu Y, muze jej nahradit jiny chromosom




Evoluce pohlavnich chromosomu
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U vétSiny druht (vejcorodych) plazu je pohlavi

aligatori a jestérky
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Bonellia viridis
environmentalni determinace pohlavi




Pohlavni determinace u ptaku

A& homogametni pohlavi—samdci ZZ, heterogametni — samic¢i ZW

A samici chromozdm W obvykle rozsahle degenerovan

A nékteri ptaci pohlavni chromosomy vubec nemaji (ratites) ?

A je pohlavi determinovano dominantnim W (— savci)
nebo pomérem Z/A (— drosofila) ?

A existuje kompenzace davky Z-vdzanych gena ?

& nekteré Z-geny kompenzovany nejsou,
exprese jinych Z-genl je pohlavné ekvalizovana

& na chromosomu Z lokalizovana oblast tandemovych repetici
(>200 kopii 2,2-kb sekvence) s vysokym stupném metylace
CpG na obou chromozdémech v embryich sameckU
(MHM=male hypermethylated region)

& hypoteticky W-faktor brani metylaci MHM-oblasti u samicek
za vzniku abundantni netranslatované RNA

A jde o mechanismus kompenzace davky genl (— Xist u savcu)
nebo determinace pohlavnosti ?



SEX DETERMINATION

Platypus: the stranger sexxxxx

Ptakopysk ma diploidni pocet
chromozom 52, z toho
11 pdard autozom(

Samicka: 2n =42 + 10X
Samecek: 2n =42 + 5X + 5Y
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S
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Inthe platypus 3 meiotic dhainof ten ssx o
il e S g chrormosames shares genes with the bird 7 and . e S
. marrma % chromosomes. Melwrs 24 Cotober
L 2004 {dioi: A 0 AOES mature=024) -



Pohlavi u savcu na urovni embrya

* samecci a samicky jsou po dobu prvnich 6 tydnu identicti
* embryonalnimi gonadami jsou ovotestes

 chromosom Y indukuje vyvin ovotestes v testes a tvorbu samcich
hormont

e absence chromozomu Y ovlivni vyvin ovotestes ve vajecniky a tvorbu
samicich hormonu
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Chromosom Y
clovéeka

B X-homologni geny

B (estis-specificke geny

q

nerekombinujici
oblast Y

druha pseudoautosomalni
oblast (PAR) ?

locus SRY (koduje
testis determining factor)

centromera

heterochromatin

pseudoautosomalni
oblast (PAR)
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Odlisné mechanismy kompenzace davky genu

nesenych chromosomem X

savci
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Murray Barr  Susumo Ohno  Mary Lyon X-vazany gen barvy srsti
(1949) (1960) (1961)

SR e

b N
Barrowo telisko zygota c¢asné embryo

(Ne) nahodna fakultativni heterochromatinizace jednoho X



Kompenzace davky X-vazanych genu :
imprinting a epigenetické umlcovani
( uloha Xist-RNA, metylace DNA, acetylace a
metylace histonu, chromo-proteiny Polycomb )

extraembryonalni tkane

babicka

dcera

| | YZdY inaktiyni P=- M) vzdy aktivni
| epiblast




Inaktivovany chromosom X je histon H3 a H4
hypoacetylovan a hypermetylovan




MECHANISMUS INAKTIVACE SAVCIHO CHROMOSOMU X

Xist RNA

FLY

blokujici faktory?  Sz3-23
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EVOLUCE MECHANISMU KOMPENZACE
DAVKY X - VAZANYCH GENU

(Matthew Wakefield, Melbourne 1997)

pozdni replikace
hypoacetylace histomi
hypermetylace DINA

nahodnost maktivace

vacnatc1t  placentalové



CHROMOSOM X

muze byt inaktivni, fragilni, chytry i sexy
a predevsim je ,epigeneticky”




Dédicnost mutaci vazana na chiromosom X

polovina synU je postiZzenych, vSichni syflové jsou normalni,
polovina dcer jsou prenasecky vsechny d€ery jsou prenasecky




[SYNDROM FRAGILNIHO X

dominantni, X-vazany
vazna mentalni retardace
neuplna penetrance
variabilni expresivita
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- normalni X ma 6-60 tripletd CGG v 5'UTR genu FMR1:
(CGG),,AGG(CGG),AGG(CGG),
- muzi-prenaseci nesou premutaci mezi 60 and 200 kopiemi

- M-B pacienti maji pres 200 kopii repetice

1 normalni

[ @ prenasec [premutace]

@ m B @ fragini % [M-B spndrom]
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ZVLASTNIi ROLE X VE VYVOJI SAvVCU

& pritomen v jedné ¢1 dvou kopiich (XY, XX),
parcidlni mozaikova inaktivace u samicek

& deédi se kiizem : dcery ziskavaji X od obou rodict,

zatimco synov¢ vyhradné od matky
= homologie X/Y mala, Y nese jen ncékolik funkénich ,,X* gent
& evoluce X : nese vyrazné vice genu ovlivaujicich inteligenci,

socialni chovani a reprodukcéni schopnosti
& u muzu vysSi vyskyt

poruch psychiky

a socialniho chovani :

pfi¢inou je

,,hemizygotni X Ci

,maternaln¢ imprintovany X*




ZKAZA CHROMOSOMU Y

= holandricka dédi¢nost: otec — syn

& haploidni (geny dominantni)

= 33 znakl vazanych na Y, dosud 7 genl zmapovanych
= SRY translokace/mutace vedou k sex-reverzi Ci intersexiim
= SRY neni klicovym genem: je ,mladsi“ nez Y,
u nékterych hlodavcl zmizel H
= dalsi Y-testis-determining faktory (funkéni koherence)

= jen nékolik house-keeping genl, vesmés analogy X-chromosom ¥ Y
vazanych gen(

I= Yf'e po ztrate rekombinace s X evolucne-geneticky ruinovan asi 300
milionu let (teorie Ctyr inverzi)

= finalnim krokem evoluce bude zrejmé jeho zanik (5-10 MY) a
translokace SRY na autosom (Ci zkaza Homo sapiens)




Rostliny nejsou vzdy bisexualni

Cannabis sativa var. %ca
Photo by Jocelyn Pe

AN

:«.g'_,__lzlumulus lupulus
3 European Hops
\ photo by Robyn Klein

Ginkgo biloba
Ginkgo
Photo: Ginger Webb
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Pohlavni chromozomy rostlin

Stovik
AR

tykvice papaja

X Y Y, X Y
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http://rds.yahoo.com/S=96062883/K=Ecballium+elaterium/v=2/l=IVI/*-http:/home.onego.ru/~otsoppe/enciclop/annual/enc_4278.jpg

ProC studovat rostlinné pohlavni chromozomy ?

e Jsou evolucné mladé

* Vyvinuly se mnohokrat nezavisle u
kKrytosemennych rostlin



model

rostlinneho
sexu :
silenky

A, TARALD, SILENE LATIFOLIA (MILL) R.GT B
B BACEKGLIM, SILENE NUTANE L
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Sex determinace u silenky
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Aberace odhaluji zakladni funkcni mapu chromosomu Y

P
— female @
inhibiton & e
male "““:33?3:::::__.—__:__:_____ )
activaton o e
O Y O C
male
B -fertility
H

U U

male sterile male hermaphrodite  asexual



RUMEX: SAMCI CHROMOZOMY Y JSOU
KONSTITUTIVNE HETEROCHROMATICKE




Papaja melounova (Carica papaja)

dvoudomy model s primitivnim Y 2n=16+X,Y;
C=0,37 pg
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