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Aus der Klinik fiir Nutztiere und Pferde der Universitit Bern
(Prof. Dr. H. Gerber)

Chromosomenuntersuchungen an sechweizerischen Rinderrassen
von P.Tschudi, B. Zahner, U. Kiipfer und G. Stdmpflil

Einleitung

Wiéhrend die Zusammenhénge zwischen Chromosomenverianderungen und
phénotypischen Abweichungen bei gewissen Insekten dank der riesigen Chro-
mosomen der Speicheldriisenzellen schon lange bekannt sind, gelang es erst Hsu
(1952), die etwa 100mal kleineren Chromosomen des Menschen und der Sauge-
tiere deutlich darzustellen. Im Jahre 1959 wurden chromosomale Abweichun-
gen bei mongoloiden Kindern und bei gewissen Intersextypen des Menschen
gefunden (Lejeune et al., 1959). Untersuchungen an abortierten menschlichen
Foten zeigten, dass etwa 409, der Aborte auf eine Abweichung vom normalen
Karyotyp zuriickzufiihren sind (Pawlowitzki, 1972). 5-109, der kongenitalen
morphologischen Defekte bei Neugeborenen beruhen auf Chromosomenano-
malien (Friedrich und Nielsen, 1973).

Im Lichte dieser Studien konnte man vermuten, dass Chromosomenab-
normitédten auch bei Haustieren eine wichtige Rolle spielen. Die Entwicklung
einer Methode zur Darstellung von Chromosomen in kultivierten Lympho-
cyten aus Venenblut erméglichte dann die Untersuchung grosserer Tierzahlen.
Die Abbildungen 1 und 2 zeigen normale Chromosomenmuster von Rindern.

Mit einer Verdffentlichung von Gustavsson (1969), wonach 149, der
Schwedischen Rot-Weissen Rinder eine Abweichung vom normalen Chromo-
somensatz und dadurch eine verminderte Fertilitit aufweisen sollen, wurde
das Interesse der Veterindrmediziner auf die Cytogenetik gelenkt. Seither sind
verschiedene Chromosomenaberrationen beschrieben worden (Rieck, 1974).

In mehreren Léndern und seit 1973 auch in der Schweiz werden nur solche
Stiere fiir die KB zugelassen, die einen normalen Chromosomensatz aufweisen.
Von Exportstieren wird dasselbe verlangt. Im Verlaufe unserer Untersuchun-
gen fanden wir auch bei den schweizerischen Rinderrassen Chromosomen-
aberrationen, die im folgenden kurz beschrieben werden sollen.

Material

Um eine Aussage uber die Héufigkeit von Chromosomenanomalien bei unseren
Rinderrassen machen zu kénnen, haben wir 1141 Untersuchungen an Stieren und Stier-
kidlbern, welche fiir die KB vorgesehen waren und aus gezielter Paarung guter Leistungs-

1 Adresse der Autoren: Postfach 2735, CH-3001 Bern.
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tiere stammten, ausgewertet. Die Verteilung des Materials nach Rassen ist aus der Tab. 1
ersichtlich. 17 Kélber mit kongenitalen Missbildungen aus unserem Klinikmaterial haben
wir ebenfalls auf Chromosomendefekte untersucht.

Methodik

Die Chromosomenpréparation erfolgte nach der Methode von Moorhead et al.
(1960) an eingesandtem, venosem Blut. Von jeder Lymphozytenkultur wurden minde-
stens 10 Metaphasen ausgezédhlt und beurteilt.

Resultate

In der Tabelle 1 sind die Ergebnisse der Chromosomenuntersuchungen
von Stieren zusammengefasst. Nebst den normalen diploiden Chromosomen-
sidtzen mit 58 Autosomen und zwei Gonosomen (X und Y) konnten auch Meta-

Tab. 1 Haufigkeit von Chromosomenaberrationen bei Stieren der schweizerischen Rinder-
rassen.

Anzahl
unter-
suchter Abnorme
Rasse Stiere Karyotypen Anzahl % Bemerkungen
60, XX/60, XY 14 2,1 Gonosomen —
Simmentaler Chimarismus
und 654
Red Holstein rob (1; 29) 21 3,2 Heterozygote
Translokationstrager
60, XX/60, XY 6 1,4 Gonosomen —
Chimérismus
DA rob (1; 29) 1 0,23 Heterozygote
und 430 . %
3 Translokationstriger
Brown Swiss
rob (8; 9)* 1 0,23 Heterozygote
Translokationstrager
Freiburger
Schwarzschecken 53 60, XX/60, XY 1 1,9 Gonosomen —
und Friesen Chimaérismus
Eringer 4 -

* provisorische Einteilung

Abb. 1 Metaphasenchromosomen einer Kuh. Der diploide Chromosomensatz enthilt 58 Auto-
somen und die zwei Gonosomen X und X.

Abb. 2 Metaphasenchromosomen eines Stieres. Der diploide Chromosomensatz enthélt 58
Autosomen und die zwei Gonosomen X und Y.

Abb. 3 Metaphasenchromosomen eines Stieres mit der Robertsonschen Translokation 1/29.
Nebst den beiden Gonosomen X und Y ist ein weiteres, grosses submetazentrisches Chromo-
som vorhanden (—): die zentrisch verschmolzenen Chromosomen 1 und 29.
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phasen mit nur 57 Autosomen gefunden werden. Es handelte sich dabei um
sogenannte Robertsonsche Translokationen oder zentrische Fusionen, bei de-
nen zwei Chromosomen an ihren Centromeren fest verschmolzen sind und als
X-formiges Chromosom erscheinen (submetazentrisch, wenn es sich um zwei
ungleich grosse verschmolzene Chromosomen handelt, oder metazentrisch,
wenn zwei gleich grosse Chromosomen verschmolzen sind). Sind das grosste,
mit der Nummer 1 bezeichnete und das kleinste, mit 29 bezeichnete Autosom
zentrisch verschmolzen, so bezeichnet man diese Translokation, wenn sie bei
einem Stier heterozygot auftritt, mit 59, XY, rob (1; 29), (Abb. 3) und entspre-
chend mit 59, XX (1; 29) bei einer heterozygot behafteten Kuh (Abb. 4). Eine
andere gefundene Translokation haben wir provisorisch mit 59, XY, rob (8; 9)
bezeichnet (Abb. 5), weil wir eine Einordnung in das internationale System
nach Chromosomenbandmuster noch nicht vornehmen konnten.

Kine weitere bekannte Abweichung vom normalen Chromosomensatz fan-
den wir bei Stieren, welche von einer heterosexuellen Zwillingsgeburt stammten.
Diese Stiere weisen normale Zellen mit den Gonosomen X und Y auf, aber
auch Zellen mit den Gonosomen X und X wie weibliche Tiere; sie sind demnach
Triger eines XX /X Y-Gonosomenchimarismus. Die Héaufigkeit von Chromoso-
menaberrationen betridgt nach Tab. 1 bei Simmentalerstieren 5,359, und bei
Braunviehstieren 1,86%,. Bei den Schwarzschecken und Eringern ist eine Fre-
quenzberechnung wegen zu geringer Zahlen vorldufig noch nicht moglich.

Bei den 17 Kilbern mit kongenitalen Missbildungen stellten wir bei
zweien eine Trisomie fest (vgl. Tschudi et al., 1975), d.h. anstelle eines Paa-
res gleicher Chromosomen finden wir ein Triplet im diploiden Chromosomen-
satz (Tab. 2).

Diskussion

Die Robertsonsche Translokation wurde schon bei vielen Rinderrassen
beobachtet (Gustavsson, 1974). Da sie weder am heterozygot noch am
homozygot behafteten Tier phédnotypisch in Erscheinung tritt, kann sie erst
durch die Chromosomenanalyse festgestellt werden. Ihre bedeutungsvollste
Auswirkung besteht nach den schwedischen Autoren in einer reduzierten Ferti-
litit der Triger und Trigerinnen. Die Fertilitdtseinbussen sind jedoch zu
gering, um am Einzeltier festgestellt zu werden. Durch statistische Vergleiche
von Triger-Stieren mit normalen (Gustavsson, 1975) oder von Tochtern der
Translokationsstiere mit Toéchtern normaler Stiere (Gustavsson, 1969;

Abb. 4 Metaphasenchromosomen einer Kuh mit der Robertsonschen Translokation 1/29. Zen-
trische Fusion (<).

Abb. 5 Metaphasenchromosomen eines Stieres mit einer ncuen Robertsonschen Translokation,
vorlaufig mit 8/9 bezeichnet. Zentrische Fusion (<).

Abb. 6 Karyotyp eines missgebildeten weiblichen Kalbes mit einer Trisomie. Die Chromoso-
men sind paarweise und in 6er Gruppen (A-E) geordnet. In der Gruppe C ist ein Triplet festzu-
stellen: das normale Chromosomenpaar und das iiberziahlige Chromosom. In der Gruppe X
finden sich die zwel Gonosomen.
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Tab. 2 Chromosomenbefunde bei Kilbern mit congenitalen Missbildungen

Nr. Missbildung Rasse Ge- Chromosomen-
schlecht  befund

1 Asymmetrie des Kopfes Simmentaler 3 60, XY
2 Nanismus Red Holstein- & 60, XY
Simmentaler
Polydactylie Simmentaler & 60, XY
Hernia umbilicalis, Ventrikel- Simmentaler Q 61, XX: Trisomie
septumdefekt, Foramen ovale persistens
5 Hernma umbilicalis, Ventrikel- Friese @ 60, XX
septumdefekt
6 Microphthalmie, Intersex, . Simmentaler @ 61, XX; Trisomie
Arthrogrypose
7 Cheiloschisis Simmentaler ¢ 60, XX
8 Hernia umbilicalis Friese ? 60, XX
9 Hydrocephalus Simmentaler 3 60, XY
10 Diprosopus Braunvieh 3 60, XY
11 Dermatosparaxis, Brachy- Eringer 3 60, XY
gnathia inf.
12 Spina bifida Red Holstein & 60, XY
13 Hernia umbilicalis Friese ? 60, XX
14 Muskelhyperplasie Braunvieh ) 60, XY
15 Spina bifida Braunvieh 3 60, XY
16 Spina bifida, Ventrikel- Braunvieh Q 60, XX
septumdefekt, Kugelherz
17 Ventrikelseptumdefekt, Dextraposition Simmentaler § 60, XX

Aorta, Aortenisthmusstenose

Refsdal, 1976) ist die Verminderung der Fruchtbarkeit belegt worden. Es
wird vermutet, dass bei den Reifeteilungen unbalancierte Gameten entstehen
konnen, welche zwar zu einer Befruchtung fahig sind, aber eine Zygote ent-
stehen lassen, die schon vor der Einnistung in die Uterusschleimhaut oder wah-
rend der frithen Embryonalzeit abstirbt (Gustavsson, 1974). Es entstehen
daneben aber auch normale Gameten, so dass die eine Hélfte der Nachkommen
von heterozygoten Tréigern wiederum eine Translokation aufweist, die andere
Hilfte jedoch einen normalen Karyotyp besitzt. Darin liegt auch die Gefahr
einer derartigen Translokation: Wird ein phédnotypisch normaler Stier, der
heterozygoter Triger der Translokation ist, zur kiinstlichen Besamung ver-
wendet, so wird seine Chromosomenaberration rasch weite Verbreitung finden.
In Schweden wurde beim Rotweissen Rind eine Translokationsfrequenz von
149, gefunden und der daraus entstehende Schaden auf jahrlich zwei Millionen
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Kronen geschitzt (Gustavsson, 1974). In der Schweiz ist die Haufigkeit der
Translokation 1/29 offensichtlich gering; sie rechtfertigt jedoch eine Uber-
wachung der KB-Stiere.

Unterschiede in der Karyotypenmorphologie von diversen Spezies der Fa-
milie der Boviden scheinen lediglich durch Robertsonsche Zentromerenfusio-
nen bedingt zu sein (Foerster, 1975). So stimmen Chromosomenbandmuster
ganzer Chromosomen oder der Arme von Fusionschromosomen beim Hausrind,
bei der Ziege und dem Schaf weitgehend iiberein. Es muss vor dem Trugschluss
gewarnt werden, dass ein identisches Chromosomenbandmuster identische Erb-
substanz (DNS-Sequenz) bedeute. Es kann jedoch spekuliert werden, dass ge-
wisse Zentromerenfusionen erste Ansitze einer Artbildung darstellen. Uber
die klinische oder ziichterische Bedeutung der vorldufig mit 59, XY, rob (8; 9)
bezeichneten Translokation kénnen wir noch keine Aussage machen.

Auswirkungen des XX/XY-Gonosomenchimérismus sind von mehreren
Autoren beschrieben worden (siehe Rieck, 1974). Es wurde eine Reduktion der
Fertilitdt ménnlicher Zwillingspartner heterosexueller Zwillingspaare infolge
mangelhafter Spermaqualitit, Verschiebungen im Geschlechtsverhéltnis der
Nachkommen und verminderte Testosteroninkretion beobachtet.

Bei der Chromosomenuntersuchung der missgebildeten Kélber haben wir
nur zwei Abweichungen vom normalen Karyotyp finden kénnen. Es mag das
daran liegen, dass wir noch keine Chromosomenbandmuster dieser Tiere er-
stellen konnten, wodurch kleine Deletionen, Inversionen oder Duplikationen
unerkannt blieben. Geringe Genverdnderungen fithren wahrscheinlich gar nicht
zu einer Abweichung des Chromosomenbandmusters. Auch die Untersuchung
der Chromosomenbénderung ist eine noch sehr grobe Methode im Vergleich
zur Analyse der DNS-Struktur.

Autosomale Trisomien, wie wir sie bei den Kélbern Nr. 4 und Nr. 6 beob-
achtet haben, fithren fast immer zu einer starken Einschrankung der Lebens-
fahigkeit (Abb. 6). Dasselbe konnte Herzog (1974) beim sogenannten bovinen
Trisomie-Brachygnathie-Syndrom feststellen.

Zusammenfassung

Bei Chromosomenuntersuchungen an zur KB vorgeschenen Stieren fanden wir fol-
gende Aberrationen: von 654 Simmentalerstieren resp. 430 Braunviehstieren wiesen 2,19%,
resp. 1,49, einen XX/XY Gonosomenchimirismus und 3,29 resp. 0,5%, eine Robert-
sonsche Translokation auf. Von 53 Freiburger Schwarzschecken zeigte einer einen XX/X'Y
Gonosomenchimdrismus. Weil sich die Robertsonsche Translokation vermindernd auf die
Fertilitdt der weiblichen Nachkommen auswirken soll, werden solche Stiere vom Einsatz
in der KB ausgeschlossen.

Von 17 missgebildeten Kilbern hatten nur zwei eine Trisomie, welche meist mit
einer reduzierten Lebensfdhigkeit verbunden ist.

Résumé

Au cours de I'examen des chromosomes chez des taureaux destinés & 'insemination
artificielle nous avons constaté la présence des aberrations suivantes: Chimeéres du go-
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nosome XX/XY chez 2,19, sur 654 taureaux de la race Simmental et chez 1,49, sur 430
taureaux de la race brune, et translocation de Robertson cher 3,29, et 0,59, respective-
ment, chez les mémes groupes d’animaux. Sur 53 taurcaux de la race tachetée noire il y
avait des chiméres du chromosome sexuel XX /XY chez un seul taureau. Comme la trans-
location de Robertson diminue la fertilité des descendants femelles, ces taureaux ont
été exclus de I'insémination artificielle.

Sur 17 malformations chez le veau, deux seulement présentaient une trisomie,
associée généralement & une mort précoce.

Riassunto

Negli esami dei cromosomi di tori destinati alla fecondazione artificiale abbiamo
riscontrato la presenza delle seguenti aberrazioni: Chimere del gonosoma XX/XY nel
2,19, di 654 tori della razza Simmental e nell’1,4%, di 430 tori della razza bruno-alpina,
e traslocazione di Robertson nel 3,29, e nello 0,59, degli stessi gruppi di animali. In 53
tori della razza pezzata nera ¢’erano chimere del cromosoma sessuale XX/XY in un solo
soggetto. Poiché la traslocazione di Robertson diminuisce la fertilita dei discendenti
femminili, questi tori sono stati esclusi dalla fecondazione artificiale.

Su un totale di 17 wvitelli malformati, due soltanto presentavano una trisomia,
fenomeno che é associato generalmente a una morte precoce.

Summary

Examination of the chromosomes of bulls intended for use in artificial insemina-
tion centres revealed the following aberrations: of a total of 654 Simmental and 430
Swiss Brown bulls 2.19%, and 1,49 respectively showed an XX /XY gonosome-chimaerism,
and in 3,29, and 0.59; respectively a Robertson’s translocation was found. Of 53 Frei-
burg Black-and-White one showed an XX/XY gonosome-chimaerism. As the Robertson’s
translocation is thought to reduce the fertility of female progeny, the bulls with this cha-
racteristic are excluded from artificial insemination.

Of 17 deformed calves only 2 had a trisomia, which is usually connected with
reduced viability.
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