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Santrauka. Y chromosoma yra tik vyriskosios Ilyties individy lgstelése. Skirtingi zmoniy
fenotipai susije su Y chromosomos nerekombinantine sritimi. Si chromosoma reikiminga deter-
minuojant zmogaus Iyti ir vystantis vyriskosioms [ytinéms lgsteléms (spermatogenezei). Embrio-
nams, turintiems Y chromosoma, vystosi séklidés, o embrionams, neturintiems sios chromosomos,
vystosi kiausidés. Vyriskqji fenotipq lemia SRY genas. Jo persikélimas j X chromosomq lemia

Iyties reversijq.

Sio straipsnio tikslas — apzvelgti Zmogaus Y chromosomos struktiirq ir biologines funkcijas.

Zmogaus kariotipas ir genetiné lytis

Zmogaus lasteliy diploidini chromosomy rinkini
sudaro du susiliej¢ haploidiniai rinkiniai, vienas pa-
veldétas 1§ motinos, antrasis — i$§ tévo. Kiekviena §io
rinkinio chromosoma turi savo homologa (poring chro-
mosoma). Zmogaus diploidini chromosomy rinkini
sudaro 44 autosomos ir dvi lytinés chromosomos (ka-
riotipas 46,XX arba 46,XY).

Vaisiaus geneting lytis apsprendZiama apvaisinimo
metu. Vyriskoji lytiné lastelé, turinti lyting X arba Y
chromosoma, susilieja su moteriskaja, turin¢ia tik ly-
ting X chromosoma. Susidaro chromosomy rinkinys
su XX chromosomomis (vystosi moteriskosios lyties
individas) arba su XY (vystosi vyriskosios lyties indi-
vidas). Spermatogenezés ir ovogenezés metu homolo-
ginés chromosomos apsikeicia segmentais ir juose
esanciais genais — jvyksta chromosomy persikryziavi-
mas ir susikeitimas dalimis, kuris salygoja atsiradima
naujy pozymiy deriniy, didinan¢iy populiacijy gene-
ting ivairove, ju galimybes islikti, prisitaikyti, vystytis.
Vystantis embrionui, priklausomai nuo genetinés ly-
ties, formuojasi lytinés liaukos (kiausidés arba sékli-
dés), i§skiriami atitinkami lytiniai hormonai (1, 2).

Ternerio sindroma (kariotipas 45,X) sukelia X arba
Y chromosomos trikumas (X chromosomos monoso-
mija). Jis pasitaiko mazdaug 1 i§ 2 tukst. naujagimiy
mergaiciy. Sio sindromo poZymiai yra moterigkosios
lyties individo figio atsilikimas, nevaisingumas (neissi-
vysciusios kiausidés, silpnai i§sivysciusi gimda), ske-
leto deformacijos, ivairiy organy sklaidos sutrikimai.

geny, kurie yra ir X, ir Y chromosomoje, trikumu
(3). Kol kas tiksliai nenustatyti genai, kurie dalyvauja
formuojantis Ternerio sindromui, manoma, kad tai
ivairios X ir Y chromosomy sritys: SHOX/PHOG (4),
ZFX/ZFY (5), GCY ir TCY (6).

Vyrams papildoma Y chromosoma sukelia Dze-
kobs sindroma (kariotipas 47,XYY). Pasitaiko maz-
daug 11§ 1 tokst. naujagimiy berniuky. Jiems buidingas
aukstas figis (vadinamieji ,,supervyrai), padidéjes
aktyvumas ir impulsyvumas. Palikuoniy tokie vyrai
sulaukia rec¢iau dél galimo hipogonadizmo ir oligoa-
zoospermijos. Nors to tipo vyry spermatozoidai turi
papildoma lyting chromosoma, ta¢iau ju zmonos
gimdo vaikus, turin¢ius normaly kariotipa (7, 8).

Taigi zmoniy, kaip beveik visy zinduoliy, lyti ap-
sprendzia biitent Y chromosoma. Ja turintys (46,XY;
47,XXY; 47,XYY; 48,XXYY) individai yra vyrisko-
sios lyties. Jos neturintieji (45,X; 46,XX; 47,XXX;
48,XXXX) yra moteriskosios lyties.

Y chromosomos struktiira

Y chromosoma yra viena maziausiy chromosomuy
zmogaus genome (apie 60 Mb) ir sudaro apie 1-1,5
proc. visy chromosomy ilgio (1 pav.).

Kadangi §i chromosoma nesirekombinuoja, jos
sandara tiriama ir fiziniais, o ne vien genetiniais meto-
dais. Nustatyta, kad Y chromosoma sudaro dvi skir-
tingos sritys: pseudoautosoming (skirstoma i dvi dalis:
PARI1 ir PAR2) ir nerekombinantiné (NRY) (2 pav.).

PARI ir PAR?2 sritys sudaro tik 5 proc. Y chromo-
somos ilgio. Likusius 95 proc. sudaro minéta NRY
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1 pav. Zmogaus metafazinés chromosomos

Y chromosoma parodyta rodykle.
Dazyta kvinakrinu-ipritu x1350 (38)

sritis, kurioje skiriamos euchromatin¢ ir heterochro-
matiné dalys.

PAR1 yra trumpojo peties (Yp) galinéje dalyje,
PAR2 — ilgojo peties (Yq) gale. PARI ir PAR2 yra
atitinkamai 2600 ir 320 kb DNR. Mejozés metu
pseudoautosominé sritis (ypa¢ PAR1) konjuguoja su
X chromosoma, apsikeicia genetine informacija su X
chromosomoje esancia homologine sritimi. Todél ge-
nai, lokalizavesi PAR srityje, paveldimi taip pat kaip
autosominiai genai.

Euchromatiné sritis apima visa trumpaji peti nuo
PARI1 iki centromeros ir ilgojo peties paracentrome-
rine sritj. Sioje srityje yra trejopos DNR sekos: genai,
persikéle i§ X chromosomos ar netgi i§ autosomy
(nekonjuguojantys mejozés metu), X chromosomos
degeneravusios sekos (nebefunkcionuojantys pseudo-
genai) ir amplifikonai (daug karty pasidauginusios be-
sikartojancios genu sekos) (9, 10).

Heterochromating sritis yra galinéje Yq dalyje. Ma-
noma, kad $i sritis genetiSkai neaktyvi; jos ilgis jvai-
riose vyry bei to paties individo lasteliy populiacijose
skiriasi. Heterochromatingje srityje, skirtingai nuo eu-
chromatinés, yra zymiai maziau pasikartojanciy sekuy
bei specifiniy geny, atliekanc¢iy svarbias biologines
funkcijas (10).

Heterochromatinas ryskiai §vyti nudazius kvinakri-
nu, ir $i savybé panaudojama Y chromosomai nustatyti
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2 pav. Zmogaus Y chromosomos struktiiros
schema (9)
interfaziniame branduolyje (fluorescuojantys F kiine-
liai).

Pasikartojancios heterochromatino salelés randa-
mos ir ilgajame petyje (Yq) ties centromera (kitose
chromosomose to nepasitaiko). Manoma, kad kazkada
ties centromera buvo vienas didelis heterochromatino
blokas, kuris evoliucijos metu suskilo i dvi dalis. Viena
dalis atskilo ir apsisuko 180° kampu. Sis heterochro-
matinas netgi gali pasiZyméti centromeriniu aktyvu-
mu. Zinoma $eima, turinti normaliai funkcionuojanéia
Y chromosoma be struktiiros pakitimy, bet jos centro-
mera yra neaktyvi, ja pavaduoja heterochromatinés
srities ,,neocentromera‘ (11). Tiek ,,neocentromeros*,
tiek neaktyvios (,,tylin¢ios*) centromeros yra daznas
reiskinys: jvairiy risiy zinduoliy chromosomy skaicius
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svyruoja nuo 6 (Indijos muntjakas — Muntiacus munt-

Jjak vaginalis) iki 84 (juodasis raganosis — Diceros bi-
cornis). Evoliucijos metu geny grupés pereina i$ vie-
nos biologinés riisies | kita kaip dideli chromosomu
blokai, ir tie patys segmentai vienos rasies individy
lastelése gali buti centromeriskai aktyvis, o kitos
rusies —ne (12).

Y chromosomoje esantys genai

,Funkciné dykvieté”, ,,nerekombinantiné dyku-
ma“, ,,mazai geny turinti chromosoma‘* — tai tik keletas
i§ daugelio pavadinimy, kurie vartojami Y chromo-
somai apibtdinti. Lyginant su kitomis chromosomo-
mis, Y chromosomoje genu nedaug (apie 50). Pa-
vyzdziui, panasaus dydzio 22-o0joje Zmogaus chromo-
somoje yra apie 600 geny (9).

Y chromosoma yra vienos i§ senoviniy autosomuy
lickana. Zinduoliy lytinés Y ir X chromosomos issi-
vysté i§ protéviy autosomy mazdaug prie§s 300 min.
mety. Evoliucijos metu dauguma senyjy geny buvo
iSsaugoti lytinéje X chromosomoje, o Y chromosoma
prarado daugeli genu ir kaupé mutavusius genus.
Todél moteriskosios lyties individy lastelése, esan-
Ciose lytinése X chromosomose, kaip ir autosomose,
yra po dvi daugelio geny kopijas (viena lytiné X chro-
mosoma moteri$kosios lyties individy lastelése yra ne-
aktyvi), o vyriskosios — tik po vieng kopija. Autoso-
mos, praradusios genus, gali juos susigrazinti chromo-
somy persikryziavimo ir susikeitimo dalimis metu. Y
chromosoma nesirekombinuoja, todél genus prarado
negriztamai (13-16).

Parinkus jvairius (daznai ir retai mutuojanciy geny)
DNR Zymenis, galima tirti Zmogaus ir gyviiny evo-
liucija, zmoniy priesistorines ir nesenas migracijas.
Naudojant Y chromosomos geny Zymenis, irodyta, jog
Azijos zemyne pries§ 25-30 tiikst. mety vyko gyventoju
migracija i§ Kinijos piety i $iaurg (15), o ¢igonai Eu-
ropa pasieké i§ Indijos pries 1500 mety (16).

Y chromosomos DNR varianty paplitimas Centri-
néje Azijoje rodo, jog mazdaug pries 800 mety vienas
protévis turéjo daug siiny (net 8 proc. vyry yra pavel-
déj¢ jo Y chromosoma). Y chromosoma paveldima
tik i$ tévo, ir jos varianty populiaciniai tyrimai daznai
vadinami ,,protévio Adomo paieska‘“ (17). Ir prieSin-
gai, tiriant mitochondring DNR, nustatoma, jog dau-
gelis Zmoniy turéjo vieng ,,promote leva“, nes mito-
chondrijos paveldimos tik i§ motinos. Tiriant pasauling
zyduy diaspora, kuria sudaro 8 min. individy, nustatyta,
jog pusé ju mitochondring DNR paveldéjo i$ keturiy
motery, gyvenusiy prie§ 1000 mety (18).

Derinant Siuos du tyrimo metodus, irodyta, kad nuo
Islandijos (19) iki Naujosios Gvinéjos (20) mitochond-
riné DNR yra jvairesné negu Y chromosomos DNR.
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Tai patvirtina buvusia poliginija, kai vienas vyras su-
laukdavo palikuoniy su daugeliu motery.

Taigi pirmoje lenteléje aprasyti Y chromosomoje
nustatyti genai, ju i$sidéstymas bei sukeliamos pato-
logijos. Visi NRY genai skirstomi i dvi kategorijas.
Pirmajai kategorijai priklauso genai, turintys atitinka-
mus homologus X chromosomoje; ju yra tik viena ko-
pija NRY srityje ir jie reguliuoja jvairiy organy funk-
cijas. Antrajai kategorijai priklauso genai, reguliuo-
jantys séklidziy vystymasi; ju yra daug kopiju NRY
srityje (tik SRY genas kopijos neturi) (21).

SRY genas ir lyties determinacija

Pasitaiko atvejy, kai zmogus, turintis 46,XY ka-
riotipa, yra moteriskosios lyties, o turintis 46,XX —
vyriSkosios lyties — tai lyties reversija. XX chromo-
somy rinkinj turin¢iy peliy patiny genotipe buvo rasta
maza Y chromosomos dalis. Tai reiské, kad pagrin-
dinis genas, nulemiantis vyriskosios lyties individo
vystymasi, yra Y chromosomoje. Sie citogenetiniai
duomenys leido suformuluoti hipoteze, kad Y chromo-
somoje esanti genetiné medziaga formuoja séklides
determinuojantj faktoriu (angl. testis-determining fac-
tor, TDF) (22, 23).

1990 m. A. H. Sinclair su kolegomis Y chromoso-
moje surado gena, lemiantj séklidziy vystymasi, ir pa-
vadino ji SRY (angl. sex-determining region on Y
chromosome). Sis genas yra trumpajame Y chromoso-
mos petyje netoli pseudoautosominés srities. Jis ko-
duoja baltyma, sudaryta i§ 204 aminorig§é¢iy. Sis bal-
tymas indukuoja i$tisa geny kaskada bent trijose auto-
somose. SRY genas yra svarbiausias, jis skatina sék-
lidziy vystymasi ir embriono lytiniy liauky diferencia-
cijaiséklides. Manoma, kad tai yra pagrindinis genas,
reguliuojantis séklidziy vystymosi etapus; kiti Y chro-
mosomos genai (WT-1, SF-1, SOX-9) saveikauja su
SRY koduojamu baltymu (24, 25). Ta¢iau, nepaisant
15 mety intensyviy tyringjimy, tebéra neaiskus nei
SRY veikimo mechanizmas, nei jo biologiniai taikiniai.

Spermatogenezés mejozéje vykstancio chromoso-
my persikryziavimo ir susikeitimo dalimis metu SRY
genas gali persikelti { X chromosoma. Spermatozoidui
su X chromosomoje esanciu SRY genu apvaisinus
ovocita, vystosi individas, turintis 46,XX chromosomuy
rinkinj, tac¢iau su vyriskaisiais arba su vyriskaisiais ir
moteriskaisiais lytiniais organais (hermafroditai). SRY
genas nustatomas 80 proc. XX turinéiy vyry ir Siek
tiek maziau XX turinéiy hermafrodity. Sio geno tyri-
mai atskleidé hermafrodity vystymosi priezasti. Sper-
matozoidui su'Y chromosoma, kurioje néra SRY geno,
apvaisinus ovocita, vystosi moteriskosios lyties
vaisius, turintis 46,XY chromosomy rinkinj (25-28).
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Lentelé. Zmogaus Y chromosomoje esantys genai (9)
G G dini Susijusi Homologai
: ei)nor Vieta cno pzlivall( 111%1mas patologija X chromo- Autoriai (pagal (9))
SIMOOLS angly kalba ar funkcija somoje
CSFR2Ro| PARI GM-CSF receptor o. subunit nezinoma + Disteche ir kt., 1992
SHOX « Short stature homebox- zemas ligis, Lerf- + Rao ir kt., 1997
containing Weill sindromas
IL3RA «“ Interleukin-3 receptor o. nezinoma + Ellison ir kt., 1996
subunit
ANT3 « Adenine nucleotide nezinoma + Shiebel ir kt., 1993
translocase
ASMTL «“ Acetylserotonine nezinoma + Ried ir kt., 1998
methyltransferase-like
ASMT «“ Acetylserotonine nezinoma + Rappold, 1993
methyltransferase
XE7 “ X-escapee nezinoma + Ellison ir kt., 1996
PGPL « Pseudoautosomal GTP- nezinoma + Gianfrancesco ir kt., 1998
binding protein-like
MIC2 « nezinoma + Goodfellow ir kt., 1988
SRY* Yp: Sex Reversal Y Lyties - Sinclair ir kt., 1990
1A1A pasikeitimas
RPS4Y Yp: Ribosomal protein S4, Y Ternerio + Fisher ir kt., 1990
1A1B sindromas?
ZFY Yp: 1A2 | Zinc-finger Y Ternerio + Page ir kt., 1987
sindromas?
PRKY Yp: protein kinase, Y nezinoma + Schiebel ir kt., 1997
3C-4A
TTY1* Yp: 4A testis transcript, Y1 nezinoma — Reijo ir kt., 1995
TSPY* Yp: testis-specific protein, Y gonado- - Arnemann ir kt., 1987
3C+5 blastoma?
AMELY Yp: 4A Amelogenin, Y nezinoma + Nakabhori ir kt., 1991
PRY* Y: putative tyrosine phosphatase | nevaisingumas? + Reijo ir kt., 1995
4A, 6E | protein-related Y
TTY2* Y: testis transcript, Y2 nezinoma - Reijo ir kt., 1995
4A, 6C
USP9Y Yq: 5C ubiquitin-specific protease | azoospermija? + Lahn ir Page, 1997
DBY Yq: 5C DEAD box, Y nevaisingumas? + Lahn ir Page, 1997
UTY Yq: 5C Ubitiquitous TRY motif, Y nevaisingumas + Lahn ir Page, 1997
TB4Y Yq: 5D Thymosin ?4, Y isoform nevaisingumas + Lahn ir Page, 1997
BPY1* Yq: 5G basic protein, Y1 Ternerio + Reijo ir kt., 1995
sindromas?
CDY Yq: 5L, 6F | chromodomain, Y nevaisingumas? — Lahn ir Page, 1997
XKRY* Yq: 5L XK-related, Y nevaisingumas? — Reijo ir kt., 1995
RBM* Yp+q RNA-binding motif, Y nevaisingumas? - Ma ir kt., 1993
SMCY Yq: 5P Selected Mouse cDNA, Y nezinoma + Agulnik ir kt., 1994
EIF1AY Yq: 5Q Translation initiation nevaisingumas + Lahn ir Page, 1997
factor 14, Y
DAZ* Yq: 6F Deleted in azoospermia nevaisingumas? — Reijo ir kt., 1995
VCY2 Yq: 6A variably charged protein, Y2 | nevaisingumas — Reijo ir kt., 1995
IL9R PAR2 Interleukin 9 receptor nezinoma + Vermeesh ir kt., 1997
SYBL1 « Synaptobrevin-like 1 nezinoma + Kermouni ir kt., 1995
HSPRY3 “ Human-sprouty 3 nezinoma + Ciccododicola ir kt., 2000
CXYorfl «“ CXYorfl nezinoma + Ciccododicola ir kt., 2000

* Séklidziy vystymasi lemiantys specifiniai genai ar jy grupés.
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Genai, kontroliuojantys spermatogeneze

Y chromosoma ne tik lemia lyties susidaryma, bet
turi itakos ir spermatogenezei.

L. Tiepolo ir O. Zuffardi (29) tirdami vyrus, turin-
¢ius azoospermija, pirmieji pabrézé Y chromosomos
itaka spermatogenezei. Jie teigé, jog egzistuoja seg-
mentas, vadinamas azoospermijos faktoriumi (angl.
azoospermia factor — AZF), Y chromosomos Yqll
srityje, kuri atsakinga uz spermatogenezg, nes tiriamy
pacienty spermoje nebuvo subrendusiy spermatozoi-
du. AZF lokalizacija Yql11 srityje véliau buvo patvir-
tinta citogenetiniais ir molekuliniais tyrimais (30-32).
Si sritis buvo padalyta { tris zonas, susijusias su vyry
nevaisingumu: AZFa, AZFb ir AZFc (33, 34).

AZFazonojeyraDBY, UTY, TB4Y genai ir DFFRY
geno homologas. Pirmieji trys genai neturi specifinés
funkcijos ir yra atsakingi uz lasteliy medziagy apy-
kaita. DFFRY dalyvauja gametogenezés procese. Sio
geno mutacija sukelia nevaisinguma (9).

AZFDb zonoje nustatyti penki genai: RBM, CDY,
XKRY, elF-1A, SMCY. RMB genas koduoja sper-
matogeniniy lasteliy specifinius branduolio baltymus,
formuojancéius RNR struktiiras. Sio geno delecija
sukelia azoospermija — stabdo spermatogonijy ir pir-
miniy spermatocity vystymasi. CDY ir XKRY geny
pakitimai sukelia nevaisinguma (35).

AZFc zonoje yra DAZ geny grupé, po dvi PRY ir
BPY2 geny kopijas, CDY ir RMB geny kopijos. DAZ
sudaro 4-8 genu kopijos, kurios koduoja séklidéms
specifinj baltyma, esanti RNR sudétyje (36). PRY ir
BPY?2 genai turi itakos séklidziy vystymuisi (37).

Apibendrinimas

Y chromosoma skiriasi nuo kity zmogaus chromo-
somuy: ji randama tik vyriskosios lyties individy las-
telése, yra haploidiné. Didzioji jos dalis nesirekom-
binuoja, joje yra maziausias geny tankis palyginti su
kitomis chromosomomis, bet yra daugiausia pasikar-
tojanciy seku. Ji pasizymi labai dideliu strukttriniu
polimorfizmu, bet labai konservatyvia nukleotidy se-
ka. Sias savybes galima jvertinti tik suvokus Y chro-
mosomos vaidmenj apsprendziant vyriSkaja vaisiaus
lyti. Y chromosomoje esanc¢iam SRY genui, persikélus
1 lyting X chromosoma, ivyksta lyties reversija — vy-
riSkosios lyties organizmo lastelése nustatomas 46,XX
chromosomy rinkinys, moteriskosios — 46,XY. Sioje
chromosomoje esantys genai apsprendzia spermato-
genezg. Juy pakitimai sukelia nevaisinguma. Pasta-
ruosius 15 mety atliekami Y chromosomos moleku-
liniai tyrimai atsaké { daugelj klausimy. Leido suprasti
Y chromosomos sandaros ir funkcijy ypatybes. Deja,
iki §iol dar licka daug neatsakyty klausimuy.

Human Y chromosome: structure and biological role
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Summary. Y chromosome differs from other human chromosomes. It is found in cells of the male persons
only. Different human phenotypes are associated with non-recombinant region of Y chromosome. This
chromosome is of great significance in the human sex determination and the development of male gametes
(spermatogenesis). Testes develop in embryos which have the Y chromosome, and ovaries develop in embryos
which have no Y chromosome. SRY (sex-determining region of the Y chromosome) gene determines the male
phenotype. Translocation of this gene determines sex reversal.

The aim of this article was to review the structure and biological functions of the human Y chromosome.

Correspondence to K. Lasien¢, Department of Histology and Embryology, Kaunas University of Medicine,
A. Mickeviciaus 9, 44307 Kaunas, Lithuania. E-mail: krislasi@itc.kmu.lt

Literatira

1. Moore KL, Persaund TVN. Before we are born: essentials of
embryology and birth defects. 6th ed. Philadelphia: Saunders;
2005.

2. Rancelis V. Genetika. (Genetics.) Vilnius: Lietuvos moksly
akademijos leidykla; 2000.

3. Mancilla EE, Poggi H, Repetto G, Rumie H, Garcia H, Ugarte

Medicina (Kaunas) 2006, 42(11)

F, et al. Y chromosome sequences in Turner’s syndrome:
association with virilization and gonadoblastoma. J Pediatr
Endocrinol Metab 2003;16(8):1157-63.

4. Rao E, Weiss B, Fukami M. Pseudoautosomal deletions
encompassing a novel gene cause growth failure in idiopathic
short stature and Turner syndrome. Nat Genet 1997;16:54-63.



876 Kristina Lasiené, Aleksandras Vitkus, Lina Jurkéniené, Algimantas Sinkus

5. Page DC. Is ZFY the sex-determining gene on the human Y  21. Lahn BT, Page D. Functional coherence of the human Y
chromosome? Philos Trans R Soc Lond B Biol Sci 1988;322: chromosome. Science 1997;278:675-80.

155-7. 22. Goodfellow PN, Darling SM. Genetics of sex determination

6. Barbaux S, Vilain E, Raoul O. Proximal deletions on the long in man and mouse. Development 1988;102:251-8.
arm of the Y chromosome suggest a critical region associated ~ 23. Jacobs PA, Strongs JA. A case of human intersexuality having
with a specific subset of characteristic Turner stigmata. Hum a possible XXY sex determining mechanism. Nature 1959;
Mol Genet 1995;4:1565-68. 183:302-3.

7. Egozcue S, Blanco J, Vendrell JM, Garcia F, Veiga A, Aran  24. Sinclair AH, Berta P, Palmer MS. A gene from the human
B, et al. Human male infertility: chromosome anomalies, sex-determining region encodes a protein with homology to a
meiotic disorders, abnormal spermatozoa and recurrent conserved DNA-binding motif. Nature 1990;346:240-4.
abortion. Hum Reprod Update 2000;6(1):93-105. 25. Kucinskas L, Just W. Human male sex determination and

8. Rives N, Milazzo JP, Miraux L, North MO, Sibert L, Mace B. sexual differentiation: pathways, molecular interactions and
From spermatocytes to spermatozoa in an infertile XYY male. genetic disorders. Medicina (Kaunas) 2005;41(8):633-40.
Int J Androl 2005;28(5):304-10. 26. Domenice S, Correa RV, Costa EMF, Nishi MY, Vilain E,

9. Quintana-Murci L, Fellous M. The human Y chromosome: Arnhold IJP, et al. Mutations in SRY, DAX1, SF1 and WNT4
the biological role of a “functional wasteland”. J Biomed genes in sex-reversed patients. Braz J Med Biol Res 2004;37:
Biotechnol 2001;1:18-24. 145-50.

10. Akkari Y, Lawce H, Kelson S, Smith C, Davis C, Boyd L, et ~ 27. McElreavey K, Vilain E, Abbas N, Herskowitz I, Fellous M.
al. Y chromosome heterochromatin of differing lengths in two A regulatory cascade hypothesis for mammalian sex determi-
cell populations of the same individual. Prenat Diagn nation: SRY represses a negative regulator of male develop-
2005;25(4):304-6. ment (hermaphroditism/Y chromosome/sex reversal). Proc

11. Tyler-Smith C, Gimelli G, Giglio S, Floridia G, Pandya A, Natl Acad Sci USA 1993;90:3368-72.

Terzoli G, et al. Transmission of a fully functional human  28. Sharp A, Kusz K, Jaruzelska J, Szarras-Czapnik M, Wolski J,
neocentromere through three generations. Am J Hum Genet Jacobs P. Familial X/Y translocations associated with variable
1999;4(5):1440-4. sexual phenotype. ] Med Genet 2004;41:440-4.

12. Dixkens C, Klett C, Bruch J, Kollak A, Serov OL, Zhdanova  29. Tiepolo L, Zuffardi O. Localization of factors controlling
N, etal. ZOO-FISH analysis in insectivores: “Evolution extols spermatogenesis in the nonfluorescent portion of the human
the virtue of the status quo”. Cytogenet Cell Genet 1998;80(1- Y chromosome long arm. Hum Genet 1976;34:119-24.
4):61-7. 30. Andersson M, Page DC, Pettay D. Y autosome translocations

13. Bull JJ. Sex determining mechanisms: an evolutionary pers- and mosaicism in the aetiology of 45, X maleness: assignment
pective. Experientia Suppl 1985;41:1285-96. of fertility factor to distal Yql1. Hum Genet 1988;79:2-7.

14. Graves JAM. The origin and function of the mammalian Y  31. Bardoni B, Zuffardi O, Guioli S. A deletion map of the human
chromosome and Y-borne genes-an evolving understanding. Yql1 region: implications for the evolution of the Y chromo-
Bioessays 1995;17:311-20. some and tentative mapping of a locus involved in spermato-

15. Shi H, Dong YL, Wen B, Xiao CJ, Underhill PA, Shen PD, et genesis. Genomics 1991;11:443-51.
al. Y-chromosome evidence of southern origin of the East ~ 32. Ferguson-Smith MA, Affara NA, Magenis RE. Ordering of
Asian-specific haplogroup O3-M122. Am J Hum Genet 2005; Y-specific sequences by deletion mapping and analysis of X-
77(3):408-19. Y interchange males and females. Development Suppl 1987,

16. Zhivotovsky LA, Underhill PA, Cinnioglu C, Kayser M, Morar 101:41-50.

B, Kivisild T, et al. The effective mutation rate at Y chromo-  33. Vogt PH, Edelmann A, Kirsh S. Human Y chromosome azoos-
some short tandem repeats, with application to human popula- permia factors (AZF) mapped to different subregions in Yq11.
tion-divergence time. Am J Hum Genet 2004;74(1):50-61. Hum Mol Genet 1996;5:933-43.

17. Kucinskas V. Genomo {vairové: lietuviai Europoje. (Diversity ~ 34. Page DC. On low expectation exceeded; or, the genomic salva-
of genome: Lithuanians in Europe.) Vilnius: Spalvy Salis; tion of the Y chromosome. Am J Hum Genet 2004;74(3):399-
2004. 402.

18. Behar DM, Metspalu E, Kivisild T, Achilli A, Hadid Y, Tzur ~ 35. MaK, Inglis JD, Sharkey A. Y chromosome gene family with
S, et al. The matrilineal ancestry of Ashkenazi Jewry: portrait RNA-binding protein homology: candidates for the azoosper-
of a recent founder event. Am J Hum Genet 2006;78(3):487- mia factor AZF controlling spermatogenesis. Cell 1993;75:
97. 1287-95.

19. Helgason A, Hrafnkelsson B, Gulcher JR, Ward R, Stefansson ~ 36. Lepretre AC, Patrat C, Mitchell M, Jouannet P, Bienvenu T.
K. A populationwide coalescent analysis of Icelandic matri- No partial DAZ deletions but frequent gene conversion events
lineal and patrilineal genealogies: evidence for a faster evo- on the Y chromosome of fertile men. J Assist Reprod Genet
lutionary rate of mtDNA lineages than Y chromosomes. Am 2005;22(4):141-8.

J Hum Genet 2003;72(6):1370-88. 37. Reijo R, Lee TY, Salo P. Diverse spermatogenic defects in

20. Kayser M, Brauer S, Weiss G, Schiefenhovel W, Underhill P, humans caused by Y chromosome deletions encompassing a
Shen P, et al. Reduced Y-chromosome, but not mitochondrial novel RNA-binding protein gene. Nat Genet 1995;10:38395.
DNA, diversity in human populations from West New Guinea. ~ 38. Resources for molecular cytogenetics. Available from: URL:

Am J Hum Genet 2003;72(2):281-302.

Straipsnis gautas 2006 01 25, priimtas 2006 08 08

Received 25 January 2006, accepted 8 August 2006

http://www.biologia.uniba.it/rmc/5-alfoidi/alf-Y.jpg

Medicina (Kaunas) 2006, 42(11)



