wystepuje w gospodarstwach polskich, gdzie okres migdzy-
wycieleniowy wynosi 430 dni i jest o 36 dni diuzszy niz w gru-
pie pierwszej. Najkrotszy okres migdzywycieleniowy odnoto-
wywany jest w gospodarstwach szwedzkich, gdzie wynosi:
w grupie pierwszej 387,5 dni, w grupie drugiej 377,5 dni.
Sredni wiek krow praktycznie nie rozni sig istotnie w obydwu
grupach, zaréwno w gospodarstwach unijnych, gdzie wynosi
odpowiednio: 4,53 i 4,50 lat, jak i w polskich, odpowiednio:
4,99 i 4,80 lat.

Istotnym wskaznikiem, ktéry powinien by¢ zwigzany z wy-
dajnoscig mleczng krow jest wskaznik brakowania krow.
W grupie gospodarstw unijnych réznica miedzy grupami wy-
nosi zaledwie 1%. W grupie pierwszej, o nizszej wydajnosci
krow, wynosi 32%, a w grupie drugiej 33%. W gospodarst-
wach polskich poziom brakowania jest zdecydowanie nizszy
i wynosi: 24% — w grupie pierwszej, 25% — w drugiej. Najwyz-
szy poziom brakowania i najwigkszg réznice migdzy grupami
gospodarstw stwierdza sie w gospodarstwach niemieckich,
gdzie poziom brakowania kréw w grupie pierwszej wynosi
33%, a w grupie drugiej 38%. Natomiast najnizszy poziom
brakowania krow wystepowat w gospodarstwach holenders-
kich, gdzie w grupie pierwszej wynosit 27%, a grupie drugiej
zaledwie 24%.

Badaniami zostaty objete gospodarstwa, ktorych uzytkow-
nicy sa cztonkami Europejskiego Zwigzku Producentow Mle-
ka. Mozna z bardzo duzym prawdopodobienstwem przyja¢,
ze reprezentujg one nie tylko wyzszy poziom produkcji, lecz
takze stosujg wiasciwe technologie produkciji i sposob utrzy-
mania zwierzat, zapewniajacy im odpowiedni dobrostan. Na
tej podstawie mozna przyjaé, ze stwierdzone prawidtowosci
maja charakter obiektywny i odzwierciedlajg wystepujgce
tendencje. Niektore wskazniki mogg wydawac sie zbyt opty-
mistyczne, dotyczy to zwlaszcza poziomu brakowania krow.
W przecietnych stadach szacowany jest on na okoto 30%.
Mozna bytoby sie spodziewaé zdecydowanie wyzszego po-
ziomu brakowania krow, zwtaszcza w gospodarstwach
o wyzszej wydajnosci kréw. Nalezy jednak wzia¢ pod uwage,
ze poziom brakowania krow zalezy przede wszystkim od spo-
sobu ich utrzymania i pielegnacji, a w mniejszym stopniu od

poziomu wydajnoéci jednostkowej. Mimo tych zastrzezen, na
podstawie przeprowadzonej analizy, mozna sformutowac
nastepujace wnioski:

+ W gospodarstwach o wydajnoéci jednostkowej powyzej
9000 kg mleka FCM od krowy w roku, poziom opfacalnosci
jednostkowej, mierzonej zyskiem ekonomicznym w euro na
100 kg FCM, byt nizszy niz w grupie o nizszej wydajnosci
jednostkowej. Roznica ta wynosita ok. 12%. Natomiast rézni-
ca w poziomie optacalnosci bezpoéredniej, mierzonej nad-
wyzka bezposérednig (réznica migdzy przychodami a koszta-
mi bezposrednimi faktycznie poniesionymi) wynosita 9,5% na
korzy$§¢ grupy pierwszej.

+ W gospodarstwach o wyzszej wydajnoéci jednostkowe;
nizsze byty koszty (na 100 kg mleka FCM): pasz, nasion i na-
wozéw, a takze budynkéw i napraw oraz ubezpieczen i po-
datkéw, natomiast wyzsze — koszty maszyn, paliwa oraz u-
stug weterynaryjnych i inseminacji. W tej grupie nizsze byly
takze koszty czynnikow produkgcji.

+ W gospodarstwach o wyzszej wydajnosci jednostkowej
wyzsza byta wydajnoé¢ pracy i produktywno$¢ ziemi, nato-
miast nieco nizsza — produktywno$¢ kapitatu. W gospodars-
twach tych wyzsza byta réwniez produkcja mleka z pasz ob-
jetosciowych, co jest rbwnoznaczne z mniejszym zuzyciem
pasz tresciwych na 1 kg mleka.

¢+ W gospodarstwach o wyzszej wydajnosci mlecznej
kréw nieco wczesniej nastepowato pierwsze wycielenie, duz-
szy byt okres migdzywycieleniowy i nieco wyzszy procent
brakowania kréw, jednak zaledwie o 1%.

+ Warunkiem efektywnej produkcji mleka przy wysokich
wydajnosciach jednostkowych jest stosowanie wtasciwych
technologii produkcji, szczegéinie w zakresie zywienia, roz-
rodu i utrzymania kréw.

Literatura: 1. Analizy Rynkowe. Rynek Mleka — Stan i Perspektywy.
IERIGZ Warszawa, 2005. 2. Raport EDF — Analiza poréwnawcza
kosztow produkcji mleka w 2004 r. Maszynopis w Katedrze Zarzgdza-
nia Przedsiebiorstwami AR Szczecin | w Katedrze Ekonomiki i Orga-
nizacji Gospodarstw Rolniczych SGGW w Warszawie, 2005. 3. Zie-
tara W., 1998 — Ekonomika i organizacja przedsigbiorstwa rolnicze-
go. Centrum Informacji Menedzera, Warszawa.

Geny letalne i semiletalne
u zwierzat hodowlanych
| cztowieka

Joanna Kania-Gierdziewicz

AR w Krakowie

Geny letalne i semiletalne, a raczej skutki ich dziatania, inte-
resowaly cztowieka niemal od zawsze. Poczgtkowo, w staro-
zytnosci i sredniowieczu, bylo to zainteresowanie potgczone
na poty ze strachem i obrzydzeniem, bo efekty w postaci roz-
nego rodzaju potworkowatosci lub chocby innosci wygladu
wzbudza¢ musiaty wtasénie takie uczucia. Dobitny §lad tego
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rodzaju reakcji mozna znalez¢ w podaniach ludowych lub baj-
kach dla dzieci, w ktérych roi sie od réznych dziwnych po-
staci, jak smoki, potwory—dziwolagi lub karty—krasnale. P6z-
niej, w czasach nowozytnych, rozwéj medycyny, a nastepnie
weterynarii i hodowli, pozwolit na bardziej obiektywne podej-
cie do zagadnienia letalnosci i jej skutkow oraz na rozpocze-
cie badan przyczyn odmiennosci wygladu osobnikéw, zaist-
nialych stanéw chorobowych i réznego rodzaju utomnoéci.
Miato to i ma do dzi§ réwniez wymiar Sciéle utylitarny. Wyk-
rywanie gendéw letalnych w medycynie i weterynarii oraz
diagnozowanie sposobu ich przekazywania oraz skutkow
dziatania stuzy¢é ma, w miare mozliwosci, wynalezieniu spo-
sobu leczenia lub tagodzenia tych skutkow.

W hodowli znajomo$¢ sposobu dziedziczenia wymienio-
nych genow pozwala na unikanie kojarzen, w wyniku ktérych
powstawatyby osobniki posiadajgce niekorzystny (najczesciej
homozygotyczny) uktad genéw letalnych. Unika sie wigc tym
samym strat w wymiarze ekonomicznym. W ostatnich latach
zagadnienie w miarg wczesnego wykrywania genow letal-
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nych nabiera szczego6lnego znaczenia, wobec szybko poste-
pujacej globalizacji hodowli wielu gatunkéw zwierzat domo-
wych. Przyktadowo w hodowli bydta, dzigki powszechnemu
zastosowaniu sztucznego unasieniania, mozliwe byto prze-
niesienie genéw bydta holsztynsko-fryzyjskiego (gtownie
z USA i Kanady) do $wiatowej populacji bydta czarno-biate-
go. Niestety przeniesione zostaly tez niektére geny
odpowiedzialne za powstanie pewnych wad gene-
tycznych. Rosnace spokrewnienie i zinbredowanie P
bydia czarno-biatego, hodowanego w wigkszosci
krajow Swiata, bedace skutkiem uzywania do roz-
rodu tylko kilkuset najlepszych, ale spokrewnio-
nych ze sobg buhajéw holsztynsko-fryzyjskich,
spowodowato wystgpienie wad, ktérych wczesniej
nie notowano w krajowych populacjach bydta tej
odmiany lub zwiekszenie frekwencji wystepowania wad juz
wczeéniej notowanych. Drugim przyktadem moze byé¢ amery-
kanska i europejska populacja koni arabskich, w ktorej wigk-
szos¢ osobnikéw jest ze sobg spokrewniona i zinbredowana.
Powoduije to znaczne zwigkszenie mozliwoéci ujawnienia sie
efektow letalnych. Zjawisko takie wystepuje szczegdlnie jas-
krawo w amerykanskiej populacji koni tej rasy, w ktorej do-
puszczono inseminacje, jako jedng z metod rozrodu. Spowo-
dowato to dodatkowe zwigkszenie spokrewnienia i zinbredo-
wania cztonkow populacji, poprzez uzywanie na-
sienia niewielkiej liczby najlepszych ogierbw.

Podobnie rzecz sig ma w malych populacjach
wielu ras zwierzat hodowlanych, o zasiegu regio-
nalnym, np. koni fryzyjskich, bydta rasy normandz-
kiej, w ktorych rosngce spokrewnienie i zinbredo-
wanie osobnikéw, z racji matej ich liczby, sprzyja
ujawnianiu sie gendw letalnych.

natka
Bl
g

Rys. 3.
z picia

Umownie przyjmuje sie, ze geny letalne ($miercionoéne)
sg to geny powstajgce na skutek mutacji, ktére wykazujg roz-
ny sposob dziedziczenia. Mogg by¢ dominujace lub recesyw-
ne, sprzezone z picia, tzn. zlokalizowane w chromosomach
pici (u ssakow i ptakow najczesciej w chromosomie X) lub
autosomalne, tj. umiejscowione w pozostalych parach chro-
mosomow, tzw. autosomach. Geny letalne powodujg $mieré
od okoto 90 do 100% osobnikéw w roznych stadiach zycia.
Geny semiletalne powstajg podobnie jak geny letalne i, po-
dobnie jak one, mogg dziedziczy¢ sige w rozny spo-
sob, ale powodujg $mier¢ u 50-90% osobnikow.
Sprébujmy krotko przesledzié rézne sposoby dzie-
dziczenia wad genetycznych.

math

Dziedziczenie wad genetycznych

Dziedziczenie autosomalnej dominujacej cechy
letalnej. Gen B jest letalny w stanie homozygo-
tycznym (BB), wiec mozliwe sg tylko dwa rodzaje
kojarzen, w ktorych gen dominujacy zostanie prze-
kazany potomstwu (rys. 1). W ten sposéb dziedzi-
Genotypy rodzicow

z plcia
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Rys. 1. Schemat dziedziczenia autosomalnego dominujacego genu letalnego
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czy sie na przyktad umaszczenie albino u koni lub czarne
aksamitne u szynszyli.

Dziedziczenie autosomalnej recesywnej cechy letalnej.
Poniewaz homozygota recesywna (bb) ginie, mozliwe sg za-
tem dwa rodzaje kojarzen, w ktorych nastapi przekazanie
genu recesywnego nastepnemu pokoleniu (rys. 2). Przykfa-

Genotypy rodzicow
ojcice matka ojeice
X BB ) BbH X s Bb

Yaletalne

Yi homozy goty
dominujigce

Vi homorypoly bz bederaes poty

ansicivle dominujace nasicicle

Rys. 2. Schemat dziedziczenia autosomalnego recesywnego genu letalnego

dem tego sposobu dziedziczenia moze by¢ syndrom LAD
u cziowieka, bydia i pséw.

Dziedziczenie sprzezonej z picig recesywnej cechy letal-
nej. Dla samca o genotypie X2Y gen ten zazwyczaj bywa
letalny (np. hemofilia u koni, pséw i czlowieka), zaé samica
bedgca homozygota o genotypie X3X? przewaznie réwniez
nie jest w stanie wyda¢ potomstwa, wiec praktycznie mozliwy
jest tylko jeden rodzaj kojarzenia, w ktérym gen letalny zos-
tanie przekazany potomstwu (rys. 3).

Genotypy rodzicow

matka njeiee

xmxll X x.\‘l
e \ ¢ ] X Y i
xw\ x.\\v 1
g ‘:l i b % o
Ve i bez wady Ya 'y nosicielek Ve &8 letalne

Schemat dziedziczenia recesywnego genu letalnego sprzezonego

Dziedziczenie sprzezonej z pfcig dominujacej cechy letal-
nej. Gen A jest dla samca XAY letalny, zaé samica XAXA
moze wykazywaé¢ wade, ale gen ten nie musi powodowaé
u niej $mierci, zatem mozliwe sg potencjalnie dwa kojarzenia,
w ktérych gen dominujacy zostanie przekazany nastepnemu
pokoleniu (rys. 4). W ten sposob dziedziczy sie na przyktad
pasmowaty brak owlosienia u bydta holsztynsko-fryzyjskiego.
Geny letalne dominujgce, ze swej natury, bywajg ,widocz-
ne” w populacji, tzn. osobniki posiadajgce te geny wykazujg
pewne charakterystyczne cechy, moze to by¢ np. umaszcze-

Genotypy rodzicow
matka ajcies
X x XY
l..l: Jr o 0“‘ \

ojeice

o

.
Tetulne

heterozygot

Rys. 4. Schemat dziedziczenia dominujacego genu letalnego sprzezonego

nie, wzrost itp. Problem stanowig recesywne ge-

sl ny letalne, nie majgce zazwyczaj innej mozliwo-
"l:' . &ci vjawnienia sig¢ poza uktadem homozygotycz-
nym. W takiej sytuacji populacja osobnikéw
zdrowych fenotypowo jest zazwyczaj mieszaning
dwoch réznych genotypdw, tzn. rzeczywiscie wol-
nych od genu letalnego homozygot dominuja-
cych oraz tych, ktére posiadajg jedng kopie genu
recesywnego — heterozygotycznych nosicieli.



Z tego powodu recesywny gen letalny bedzie stale obecny
w populacji i bedzie stale stwarzat zagrozenie spowodowania
strat w hodowli. Wazne jest zatem, w miarg mozliwosci,
wczesne wykrycie jego nosicieli, aby mozna bylo odpowied-
nio zaplanowaé kojarzenia i unikngé tworzenia osobnikow le-
talnych.

Najprostszym i najczesciej stosowanym testem jest anali-
za rodowodu osobnika podejrzanego o nosicielstwo. Dotyczy
to w réwnym stopniu zwierzat hodowlanych, jak i cztowieka.
W rodowodach zwierzat hodowlanych, obligatoryjnie powinny
znajdowaé sie adnotacje o potomstwie obarczonym wada,
zas w medycynie pierwszg informacja, o ktorg zapyta lekarz,
bedzie zazwyczaj to, czy przypadkiem w rodzinie nie wyste-
powata juz taka choroba lub wada.

Inne rodzaje testéw, do niedawna stosowane u zwierzat,
opieraly sie gtownie na kojarzeniu podejrzanego osobnika
(najczeéciej samca) z wybrang grupg-samic. Testy te byly
przez diugie lata jedynymi dostepnymi narzedziami diagnos-
tycznymi i dla zachowania ciggtosci wywodu nalezatoby
o nich wspomnie¢. Opracowano trzy rodzaje takich kojarzen
testowych:

¢ kojarzenie podejrzanego samca z samicami nosicielka-
mi, ktére urodzity potomstwo obarczone wadg lub martwe;

¢ kojarzenie podejrzanego samca z samicami bgdacymi
potomstwem nosicieli, ktére same moga by¢ albo wolne od
genu letalnego lub by¢ nosicielkami;

¢ kojarzenie podejrzanego samca z wiasnymi corkami,
ktére, gdyby ojciec byt nosicielem, powinny by¢ wolne od ge-
nu letalnego lub by¢ nosicielkami.

Testy te mialy jednak jedng zasadniczg wadg — byly bar-
dzo kosztowne, a takze praco- i czasochtonne. Poszukiwano
wiec innych, tanszych metod badania nosicielstwa gendw le-
talnych. Probowano zastosowac analize fizyko-chemiczng
ptynéw ustrojowych (krwi, moczu, mleka) do testowania no-
sicielstwa i w przypadku niektorych cech, np. niedoboru syn-
tazy urydynomonofosforanowej (DUMPS) u bydta hf, okazuje
sig ona do&¢ pomocna, poniewaz skfad ptynéw ustrojowych
u nosicieli i osobnikow zdrowych sie rézni.

W ostatnich latach do testowania nosicielstwa zmutowa-
nych genéw coraz powszechniej uzywa sig¢ analizy moleku-
lamej (DNA). Dla wigkszosci cech letalnych dazy sie do wy-
krycia genéw odpowiedzialnych za ich wystgpowanie, a nas-
tepnie opracowuje sie¢ metody umozliwiajace odréznienie
~wadliwego” genu od genu normalnego, a zatem pozwalajace
z niemal 100% doktadnosécig odrézni¢ osobniki wolne od ge-
nu letalnego od heterozygotycznych nosicieli. Najczgsciej
stosowana i dajaca najlepsze efekty jest metoda PCR-RFLP.
Polega ona na powieleniu fragmentéw DNA uzyskanych od
badanych osobnikow (PCR), a nastgpnie pocieciu ich odpo-
wiednimi enzymami restrykcyjnymi (RFLP) na pewne frag-
menty. Na koniec analiza elektroforetyczna ujawnia genotypy
badanych zwierzgt w postaci charakterystycznego ukfadu i
liczby prazkéw. Sg one inne u osobnika zdrowego oraz u o-
sobnika chorego, jak réwniez u heterozygotycznego nosiciela
mutaciji. Do badan DNA pobiera si¢ najczeéciej probki krwi,
nasienia lub ewentualnie wtoséw. Metody molekularne w bar-
dzo krotkim czasie staly sie najszybszym i najefektywniej-
szym narzedziem diagnostycznym, co réwniez spowodowato
obnizenie kosztow testowania nosicieli. Obecnie dla wigk-
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szosci wad genetycznych sg juz dostepne komercyjne testy
DNA, a testowanie niektérych z nich znalazio odzwierciedle-
nie w zapisach programéw hodowlanych, np. wrodzony nie-
dobér leukocytarnych czasteczek adhezyjnych (BLAD) lub
zespot deformaciji kregoéw (CVM) u bydta.

Z olbrzymiej liczby wad genetycznych, wystepujacych
u zwierzat domowych i cztowieka, oméwiono krotko tylko
niektore, czesciej wystepujace lub wspélne dla zwierzat
i cztowieka.

Przyktady uporzadkowano w zaleznosci od typu dziedzi-
czenia na sprzezone z plcig i autosomalne. W obrebie cech
autosomalnych, dla wiekszej przejrzystosci, wyrézniono rece-
sywne cechy powodujace defekty anatomiczno-neurologicz-
ne oraz fizjologiczne. Podano réwniez przyktady cech domi-
nujacych zwigzanych z umaszczeniem zwierzat, a dajacych
w pewnym ukfadzie efekt letalnosci.

Cechy sprzezone z picia

Pasmowaty brak owtosienia (alopecia linearis) — dominu-
jaca cecha letalna u bydta holsztynsko-fryzyjskiego. Cecha
letalna dla buhajkow (XAY), krowy obarczone tg wadg majg
w miodym wieku szorstkg sieréé, zas u dorostych nad sta-
wami biodrowymi i na bokach (czasem i na konczynach) two-
rzg sie roznej wielkosci i ksztattu nieregularne bezwiose pas-
ma. Lysiny te bywajg czasem tak mate, ze hodowca moze ich
nie zauwazyé¢. Krowy obarczone wadg sg wrazliwe na zimno
i Zle znoszg czyszczenie, bywaja zatem trudne w obstudze.

Hemofilia — recesywna cecha letalna u koni i pséw lub semi-
letalna u cztowieka. Gen recesywny powoduje znaczne
zmniejszenie ilosci lub zupetny brak jednego z czynnikow
krzepliwosci krwi, przy czym wyréznia sig¢ hemofilie¢ A (czyn-
nik VIII) i hemofilie B (czynnik IX). W zaleznosci od stopnia
niedoboru hemofilia moze mieé¢ przebieg tagodny (poziom
czynnika we krwi to 5-40%), umiarkowany (we krwi 1-5%
czynnika krzepliwosci) i ciezki (ponizej 1% czynnika). Osob-
niki chore sg podatne na wszelkiego rodzaju urazy, kofczgce
sie trudnymi do zatamowania krwotokami lub duzymi wybro-
czynami podskérnymi. U pséw charakterystycznymi objawa-
mi sg kulawizna i paraliz konczyn na skutek, czesto samo-
istnych, krwotokéw do wnetrza stawéw, ktore u psow poste-
puja powoli od wieku 6 tygodni do 3 miesigcy. Po tym czasie
zwierzeta padajg lub sg usuwane ze stada z powodu niemoz-
noéci samodzielnego poruszania sie.

U czfowieka cecha ta jest letalna w przypadku kobiet po-
siadajacych w swym genotypie dwie kopie genu recesywne-
go (XhXh), chiopcy chorzy na hemofilie (genotyp x"y) maja
szanse dozy¢ starosci, pod warunkiem systematycznego
podawania im brakujacego czynnika krzepliwosci. Wymaga-
ne minimum dzienne w tym przypadku to 2 jednostki czynnika
krzepliwosci. W krajach zachodnich chorzy dostajg 3, a na-
wet 4 jednostki czynnika dziennie. W Polsce do niedawna
hemofilitycy dostawali 1,8 jednostki brakujgcego czynnika na
dzien, a to z powodu wysokich kosztow takiego sposobu le-
czenia. Niestety jest to, jak dotychczas, jedyny skuteczny
sposob leczenia tej wady, pozwalajacy zapobiec lub ztago-
dzié skutki, szczegolnie samoistnych wylewéw krwi do prze-
strzeni okotostawowych.

U koni ogierki hemofilityczne (X"Y) nie dozywajg wieku
reprodukcyjnego. Nie ma wiec klaczek hemofilitycznych
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(X"XM), ktore moglyby powstac tylko z kojarzenia ogiera he-
mofilityka z klaczg nosicielkg. A wigc jedyng drogg rozprze-
strzeniania sie hemofilii w populaciji koni jest kojarzenie kla-
czy nosicielki ze zdrowym ogierem.

Brak upierzenia (nagosé) — recesywna cecha letalna lub
semiletalna u kur. Okoto potowa nagich pisklat zamiera na
2-3 dni przed wykluciem z jaja. Wyklute nagie pisklgta wyma-
gajg do odchowu temperatury o okoto 2°C wyzszej, niz nor-
malne — okoto 35°C, w przeciwnym razie potowa padnie
przed 6. tygodniem zycia. W wieku 4-5 miesiecy osobniki.ta-
kie porastajg rzadkim upierzeniem i wytrzymujg niskie tem-
peratury, przy znacznym zuzyciu paszy i obnizonej niesnosci.

Paroksyzm — recesywna cecha letalna u kur. Obarczone
wadg kurczeta w wieku okoto 2 tygodni i starsze reagujg bar-
dzo gwaltownie na stres (hatas, raptowne jasne $wiatto itp.).
Zrywaja sie do biegu, nastepnie upadajg ze sztywno wypros-
towanymi nogami i gtowg odchylong do tytu, w kierunku
grzbietu, z charakterystycznym trzepotaniem skrzydtami
i drgawkami catego ciata. Po okoto 10 sekundach zwierzeta
uspokajajg sie, lezg bez ruchu odpoczywajgc, a nastepnie
niepewnie wstajg. Wiekszos¢ obarczonych wada pisklat ginie
przed 15. tygodniem zycia.

Cechy autosomalne

Wady anatomiczno-neurologiczne

Achondroplazja — recesywna lub dominujgca wada gene-
tyczna, moze by¢ letalna lub semiletalna. Wystepuje u czlo-
wieka, bydta, drobiu i wielu innych gatunkéw zwierzat.
U niektorych gatunkéw moze by¢ cechg rasowa, np. u psow
- jamniki. Osobniki achondroplastyczne odznaczajg sie nis-
kim wzrostem (kartowatoscig) i zaburzeniem proporcji ciata
na skutek skrécenia konczyn.

U bydta wada ta czesto bywa letalna (achondroplazja typu
Dexter lub Telemark). Okoto 15-20% wszystkich przypadkéw
zaburzen rozwojowych, notowanych w Polsce u bydta w za-
leznosci od rasy, stanowig przypadki achondroplazji.

U drobiu achondroplazja dominujgca byta wykorzystana
do tworzenia ras kur, tzw. ,superkwok”, jak np. rasy Creeper
i Scot Dumpies czy Bantamki japoriskie. Osobniki heterozy-
gotyczne pod wzgledem tego genu posiadaly silnie skrécone
skoki, co miato im utatwi¢ wysiadywanie jaj. W dobie inkuba-
tordw rasy tego typu majg juz jednak znaczenie historyczne
i sg jeszcze hodowane amatorsko.

U ludzi powstanie osobnika achondroplastycznego jest
najczesciej wynikiem samorzutnej mutacji, rzadko bywa dzie-
dziczne. Rozwoj intelektualny achondroplastykéw jest z regu-
ty prawidtowy. W starozytnym Egipcie achondroplastycy byli
bardzo cenieni jako szczegdlnie obdarowani przez béstwa.
Powierzano im bardzo wysokie stanowiska, a nawet niekto-
rych egipskich bogéw wyobrazano jako achondroplastykdw,
np. Ptah’a (bog stworca, opiekun sztuki i rzemiost), czy Bes'a
(opiekun narodzin, straznik kobiet i dzieci). W przeszitosci a-
chondroplastycy byli zatrudniani jake wrézbici, rzemiesinicy,
a takze btazni i klauni cyrkowi. Bywaja tez zatrudniani w fil-
mach, grajgc postacie charakterystyczne, np. krasnali. A-
chondroplastykiem byt réwniez Henri de Toulouse-Lautrec
(1864-1901), stynny malarz francuski, piewca urody tancerek
i kurtyzan Paryza.
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Paraliz bydfa czerwonego duriskiego — recesywna cecha
letalna powodujgca u cielat trwate wyprostowanie kofczyn
w stawach, uniemozliwiajgce im normalne utrzymanie na no-
gach i poruszanie sie. Cieleta te rodzg sie w normalnym ter-
minie.

Dziedziczne przykurcze miesni pfodéw u owiec, bydfa
i $win — recesywna cecha letalna, powodujgca trudnoéci
w przebiegu porodu i czasem Smier¢ samicy (matki). U owiec
i bydta czgsto wystepuje zgigcie przednich nég z sztywnos-
cig stawow oraz skrzywienie szyi, utrudniajgce poréd. U o-
wiec jagnieta z tg wadg rzadko rodzg sie zywe.

Brak odbytu (Atresia ani/recti) — recesywny defekt letalny
najczeéciej wystepujgecy u Swin, rzadziej u bydta, a najrza-
dziej u owiec i koni. U osobnikéw meskich wykazujgcych wa-
de, w krotkim czasie po urodzeniu nastepuje zatrucie orga-
nizmu produktami rozktadu katu i §mier¢. Mozliwe jest u nich
leczenie chirurgiczne (rekonstrukcja brakujgcego ujscia).
Czasem za$ brak odbytu wystepuje tacznie z przetokg do
krocza lub do moszny. U samic czesto tworzy sie przetoka
do uktadu moczowo-ptciowego. Dzigki temu wydalanie katu
odbywa sie prawie normalnie. Jest to jedna z czeéciej wyste-
pujacych wad u éwin (5 do 10 przypadkéw na 1000 prosiat).
Wrodzone porazenie koriczyn miednicznych — recesywna
cecha letalna $win, bydta, owiec i pséw. Objawem jest catko-
wity bezwtad migéni konczyn miednicznych na skutek zabu-
rzefh nerwowych. Zwierzeta chore moga poruszaé sie tylko
ruchami petzajacymi, podpierajac sie na przednich konczy-
nach. Najczesciej po kilku dniach padajg. Czegstos¢ wystepo-
wania tej wady u swin wynosi od 2 do 110 prosiat na 1000
urodzonych.

Drzaczka — semiletalna cecha u $win i drobiu. U prosiat wys-
tepuje bezposrednio po przyjsciu na $wiat lub troche pézniej.
Objawy to nasilajgce sie, poczatkowo drobne, ale czeste
drgawki migsni catego ciata (100-140/min.), nastepnie rozma-
ite skomplikowane ruchy, tzw. ,taneczne”, ktére przypominajg
plagsawice albo chorobe sw. Wita u cziowieka. Drzaczka mo-
ga by¢ dotkniete nawet cate mioty, a prosieta dotkniete tg
wadg bardzo czesto padajg. Czestosé wystgpowania u pro-
sigt to od 12 do 15%, zaleznie od rasy.

Zespot deformacji kregow (Complex Vertebral Malforma-
tion — CVM) — recesywna wada genetyczna u bydta holsz-
tynsko-fryzyjskiego. Powoduje resorpcje zarodkéw lub poro-
nienia przed 260. dniem cigzy, albo wydalanie martwych pfo-
dow przewaznie od 1 do 2 tygodni przed planowanym termi-
nem porodu. Najbardziej charakterystycznym objawem jest
znieksztatcenie kreggostupa w okolicy szyi i klatki piersiowej
oraz wykrzywienie konczyn (wykrecone i sztywne peciny).
W USA, w 2001 roku, okoto 20% buhajoéw holsztynsko-fryzyj-
skich okazalo sig nosicielami CVM, zas w 2003 roku w Szwe-
cji notowano okoto 23% buhajéw nosicieli tej wady. Swiato-
wym protoplasta tej wady okazat sie amerykanski buhaj
1667366 Carlin M lvanhoe Bell, urodzony w 1974 roku. Wada
ta, jako powodujaca straty w rozrodzie, jest obecnie monito-
rowana rutynowo w wiekszosci krajow posiadajgcych popula-
cje bydta hf. W Danii opracowano réwniez test molekularny
pozwalajgcy wykry¢ nosicieli tej wady.

Pajakowatosc¢ (Syndrome of Arachnomelia and Arthro-
gryposis — SAA) — recesywna letalna wada genetyczna
u bydta rasy braunvieh. Martwe cieleta pajgkowate sg naj-
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czesciej ronione, ging przy porodzie lub wkrétce po urodze-
niu. Charakterystycznymi objawami sg nienormalnie diugie,
cienkie i poskrecane koniczyny oraz stabe i niewyksztatcone
migénie, a takze krotkie, zakrzywione i rozciggnigte Sciggna
koniczyn. Wystepujg rowniez krétkie szczeki, defekty krggo-
stupa i rozlegte krwawe wybroczyny. Obumarte ptody wyma-
gajg zazwyczaj sekcyjnego usuwania z macicy, przy czym
nalezy bardzo uwazaé, poniewaz kruche kosci ptodu mogg
spowodowaé jej uszkodzenia. Molekularne testy na nosiciel-
stwo tej wady przeprowadza sie rutynowo w USA, Kanadzie
i Europie Zachodniej od potowy lat dziewie¢dziesiatych.
Postepujaca degeneracja rdzenia kregowego (Bovine
Progressive Degenerative Myeloencephalopathy -
BPDME) — Weaver Syndrome = Syndrom Tkacza — recesyw-
na semiletalna wada genetyczna u bydta rasy braunvieh. Od
wieku 5-6 miesigcy rozwija sig stopniowo porazenie konczyn
tylnych na skutek degeneracji i zaniku- ostonek mielinowych
nerwow w obrebie rdzenia kregowego. Porazenie kornczyn
przednich jest na ogot stabsze. Zwierzeta w wieku okoto 2 lat
tracg mozliwos¢é samodzielnego poruszania sig. Osobniki na
nosicielstwo tej wady testuje si¢ (analiza DNA) rutynowo w USA,
Kanadzie i Europie Zachodniej od potowy lat dziewigédzie-
sigtych.

Brak koriczyny piersiowej (monobrachia) — recesywny se-
miletalny defekt genetyczny u bydta ras braunvieh i simental-
skiej. Analogiczne wady, tzn. brak jednej lub obu konczyn
piersiowych lub miednicznych, wystepuijg tez u innych gatun-
koéw zwierzat i u cztowieka.

Wrodzone przykurcze miesni i stawdw koriczyn piersio-
wych — recesywna semiletalna wada genetyczna u bydta ras
braunvieh i simentalskiej. Analogiczna wada wystepuje tez
u koni. Objawy to lekkie przygiecie w stawach nadgarstko-
wych i pecinach, z usztywnieniem i ograniczeniem rucho-
mosci tych stawéw. Choroba moze ustgpi¢ lub stopniowo
postepuje, powodujgc trudnosci w poruszaniu sig. Forma
ciezsza — to wtorne zmiany w stawach nadgarstka i zmniej-
szenie jego ruchomosci, az do catkowitego usztywnienia.
Mozliwa jest chirurgiczna korekta ustawienia stawéw, poprzez
naciecie powiezi stawowych i éciegien zginaczy nadgarstka,
co moze doprowadzi¢ staw do normalnej pozyciji. Zabieg taki
jest najczesciej wykonywany u Zrebiat. Kon po takiej korekcie
moze normalnie si¢ poruszaé, lecz jego wartos¢ uzytkowa
jest najczesciej nizsza niz zdrowego zwierzgcia.

Wady fizjologiczne

Wrodzony niedobdr leukocytarnych czasteczek adhezyj-
nych (LAD Syndrome) — recesywny defekt genetyczny
u bydta holsztynsko-fryzyjskiego (BLAD), cztowieka (HLAD) i
pséw jednej rasy, tj. seteréw irlandzkich (CLAD). U bydta o-
sobniki obarczone wadg (BL/BL) majg silnie obnizona odpor-
no&¢ i wkrotce po urodzeniu gina, gdyz ich organizm nie radzi
sobie z najmniejszg nawet infekcjg. Leukocyty tych osobni-
kéw nie posiadajg zdolnosci przylegania i przenikania przez
sciany naczyn i nie moga petni¢ funkcji obronnych. Najczestsze
symptomy kliniczne wskazujgce na BLAD, to: ze strony ukfadu
pokarmowego — postepujace zapalenie dzigsel, wypadanie
i kruszenie zebow, wrzody btony $luzowej jamy ustnej, mart-
wicze zapalenie jelit, biegunka i bolesne parcie na stolec; ze
strony ukladu oddechowego — zapalenie krtani, przewlekle
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zapalenie ptuc i charlactwo; wystepuja tez zmiany skorne, ta-
kie jak: tysienie i zapalenie skory, matowa i wypadajgca
siers¢ oraz nieprawidtowe gojenie sig ran.

Nosiciele (TL/BL) nie wykazuja spadku odpornoéci na cho-
roby. Krowy nosicielki charakteryzujq sig wyzsza wydajnoscig
mieka i biatka w mleku od samic zdrowych. Najbardziej znani
nosiciele BLAD, majacy réwniez potomstwo w Polsce, to: bu-
haj 1189870 Osborndale Ivanhoe (1952), protoplasta mutacji,
urodzony w USA oraz trzej jego amerykanscy synowie —
1393997 Provin MTN lvanhoe Jewel (1960), 1417390 Pacla-
mar Ivanhoe Black Eagle (1962) i 1441440 Penstate lvanhoe
Star (1963), a takze w dalszej kolejnosci spokrewnienia ka-
nadyjskie buhaje: 327279 A Puget Sound Sheik (1972),
503261 Rowntree Total (1981) i 384848 Hanoverhill Stardom
(1985) oraz holenderski buhaj 314390431 Oudkerker Cons-
tantijn (1986). Opracowano test molekularny, pozwalajgcy
wykry¢ nosicieli tej wady. Jest ona rutynowo monitorowana
od poczatku lat dziewiec¢dziesigtych w wiekszoéci krajow po-
siadajgcych populacje bydta hf, a w Polsce od 1999 roku.
U pséw rasy seter irlandzki zespét LAD (CLAD) powoduje
analogiczne objawy jak u bydta. Charakterystyczna jest duza
predyspozycja do zakazen, gtéwnie do ropnych infekcji skory.

U cztowieka ten sam zespot niedoboru leukocytarnych
czgsteczek adhezyjnych, zwany HLAD, powoduje sktonnos¢
do czestych, nawracajgcych i trudnych do leczenia infekcii
bakteryjnych tkanek migkkich, gtéwnie skéry, bton Sluzowych,
uszu, dzigset i tkanki okotozebowej. Utrudnione jest tez goje-
nie sie ran i skfonnoé¢ do wystepowania ropni odbytu. Nasi-
lenie objawoéw chorobowych HLAD jest Scisle zwigzane ze
stopniem niedoboru czgsteczek adhezyjnych. | tak, pacjenci
z niemal catkowitym ich brakiem (ekspresja ponizej 1%) sg
podatni na zagrazajgce zyciu infekcje juz w dziecinstwie (za-
palenie otrzewnej, zapalenie piuc o cigzkim przebiegu, po-
socznice), zaé u pacjentéw wykazujacych od 3% do 10% eks-
presji choroba ma fagodniejszy przebieg i nie stanowi bezpo-
éredniego zagrozenia dla zycia.

Niedobdr syntazy urydynomonofosforanowej (Deficiency
of Uridine Monofosphate Synthase — DUMPS) - recesywna
letalna wada genetyczna wystepujgca u bydta, gtéwnie hol-
sztynsko-fryzyjskiego, powodujgca zaburzenia w syntezie
DNA. Zarodki obarczone tg wadg ging okofo 40 dnia ciazy,
w okresie implantowania sig w macicy. Nosiciele mutacji sa
fentypowo normalni, lecz aktywno$¢ enzymu w ich tkankach
jest o polowe mniejsza niz u zdrowych. W mleku i moczu
krow nosicielek DUMPS obserwuje sig podwyzszony poziom
kwasu orotowego. Testy molekularne na nosicielstwo tej wa-
dy przeprowadza sie rutynowo w USA, Kanadzie i Europie
Zachodniej od poczatku lat dziewigédziesiatych; w Polsce od
1999 roku sg one obligatoryjne, cho¢ nie notowano jeszcze
przypadkow tej choroby w naszym kraju.

Niedobdr syntetazy argininobursztynianowej (Cytruline-
mia) - recesywna letalna wada genetyczna u bydta, gtownie
holsztynsko-fryzyjskiego. Osobniki recesywne padajg 5-6 dni
po urodzeniu, poniewaz na skutek niedoboru enzymu synte-
tazy argininobursztynianowej majg upoéledzong zdolnos¢ u-
suwania mocznika z organizmu. Nosiciele sg fenotypowo
normalni. Od 1992 roku przeprowadza sie w USA i krajach
Europy Zachodniej testy DNA na nosicielstwo tej wady.
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Ciezki ztoZzony niedobdr odpornosci u koni i pséw (Seve-
re Combined Immunodeficiency Disease — SCID) — rece-
sywna cecha letalna u koni arabskich i pséw ras parson jack
russell terier i welsh corgi cardigan. Charakterystyczne obja-
wy to uposledzenie odpornosci na skutek braku limfocytow
B i T we krwi. Brak jest wyraznych objawow do 2-3 miesigca
zycia Zzrebiecia, poniewaz do tego czasu Zrebak ma jeszcze
zapas przeciwciat odpomosciowych z siary matki. Obarczone
tg wadg Zrebieta ging w wieku okofo 5 miesigcy z powodu
braku odpornosci na infekcje. Szacuje sig, ze 25% populacii
koni arabskich w USA jest nosicielami tego genu. W Polsce
gen ten jeszcze nie wystepuje.

Bielactwo (albinizm) — recesywna cecha letalna lub semile-
talna u bydta i innych gatunkéw zwierzat oraz cztowieka. Jest
to wrodzony brak barwnika (melanin) na skutek mutacji de-
zaktywujgcej gen kodujacy tyrozynaze. Powoduje to wysta-
pienie biatego zabarwienia wioséw, biatej lub bladordézowej
skory i czerwonych oczu (bladordézowa teczéwka, czerwona
zrenica). Ograniczenie lub brak barwnika w skérze i oczach
moze u cztowieka powodowaé oczoplgs, swiatfowstret i za-
burzenia ostrosci widzenia, a takze zwigkszong sktonnos¢ do
nowotworow skory. Posta¢ cigzszg (tyrozynazo-ujemna)
charakteryzuje catkowity brak tyrozynazy. Wiosy sg biate
przez cafe zycie, skora rézowo-czerwona, oczy szare lub nie-
bieskie, teczowka i siatkbwka bez barwnika. Postaé lzejsza
(tyrozynazo-dodatnia) charakteryzuje sig, pojawiajgcymi sig
wraz z wiekiem, pewnymi ilosciami melaniny. Wiosy poczat-
kowo biate, w wieku dorostym sg ZzoMe, jasnobrgzowe lub
nawet rude. Skora za$ jest rozowo-biata lub kremowa, a oczy
zotte lub brgzowe. U niektérych gatunkéw zwierzat, jak np.
krolik, tchérz, swinka morska, szczur czy mysz, albinizm jest
cecha rasowg.

Zespdt Chediak-Higashi (Chediak-Higashi Syndrome -
CHS) - recesywna cecha letalna u bydta ras: japonskiej czar-
nej (wagyu), hereford i brangus oraz u cztowieka, norek, my-
szy i kotow. U osobnikéw dotknietych wada wystepuje albi-
nizm oczno-skérny, czesto z postepujaca $lepota, duza
sktonno&¢ do krwotokow, zmniejszona odpornoéé na infekcje
oraz problemy neurologiczne (ostabiona ruchomoéé kon-

czyn). W komorkach osobnikow chorych wystepujg wielkie
granule cytoplazmatyczne. Molekularne testy na nosicielstwo
przeprowadza sie juz w USA, Kanadzie i Japonii od 2005 ro-
ku.

Cechy autosomalne dominujace zwiazane z umaszcze-
niem zwierzat

Umaszczenie biate dominujace u koni (albino) — osobniki
o genotypie WW ging (ptéd zamiera na poczatku cigzy). O-
sobniki heterozygotyczne Ww rodzg sie z biatg sierscig, ro-
zowg skorg i brazowymi lub niebieskimi oczami (pigment
wystepuje w teczowkach lub/i na siatkowce oka). Osobniki
recesywne ww charakteryzuje inna masé.

Umaszczenie siwe dominujace (sziraz) u owiec karakuto-
wych — genotyp SS jest letalny, tzn. ptéd zamiera zazwyczaj
wczesnie podczas cigzy; urodzone biate jagnig jest niezdolne
do Zzycia i pada wkrotce po urodzeniu. Heterozygoty Ss sag
barwy siwej, a osobniki recesywne ss — czarnej.

Umaszczenie platynowe i biatopyskie u liséw pospoli-
tych — cecha warunkowana przez szereg trzech alleli (P, PP,
p). Genotypy PP, PPPP, PPP s3 letalne (ptody zamierajg
wczeénie podczas cigzy). Osobniki o genotypie pp sg sreb-
rzyste, zaé heterozygoty Pp — platynowe, a PPp — srebrzyste
biatopyskie.

Przytoczone wyzej przyktady réznych wad rozwojowych
i schorzef, powodowanych przez czynniki genetyczne, sa tyl-
ko niewielkg czescig roznorodnosci wad genetycznych, pow-
stajgcych na drodze mutacji w genomach zwierzat i cztowie-
ka. Jak mozna zorientowa¢ sig z tego krotkiego przegladu,
dotykajg one swoim dziataniem wszystkich sfer funkcjonowa-
nia zywego organizmu, powodujac powstanie roznorodnych
schorzen lub doprowadzajgc do $mierci osobnika. W niekto-
rych za$ przypadkach podobne jednostki chorobowe wyste-
pujg u zwierzat domowych i u cztowieka — mozemy wiec u-
wazac ten fakt za jeszcze jedno potwierdzenie naszych
wspélnych korzeni oraz cenng wskazowke dla weterynarii
i medycyny, aby potgczyty swe sity w kierunku, by¢ moze,
czesciowego ujednolicenia sposobéw diagnozowania i lecze-
nia takich schorzen.

Genetyczne
uwarunkowanie
umaszczenia u bydta

Joanna Podwika, Marian Ormian

AR w Krakowie

Kiedy Grzegorz Mendel sformutowat podstawowe prawa dzie-
dziczenia w XIX wieku, okazafto sig, ze indywidualne cechy

przeglad hodowlany nr 12/2006

grochu podlegajace dziedziczeniu, jak barwa kwiatu czy na-
sion, mogag stac¢ sie niezwykle przydatne w badaniu dziedzi-
czenia pojedynczych cech organizmu. Jedng z pierwszych
cech, na ktorej testowano hipoteze Mendla, byto umaszcze-
nie bydta rasy shorthorn [6]. Dopiero po prawie stu latach
opublikowano dane na temat molekularnej charakterystyki
mutacji zasadniczo wptywajacej na charakterystyczny feno-
typ u tej rasy (umaszczenie pstre) [22]. Jak wida¢ zmiennoéé
w umaszczeniu bydia od dawna fascynowata klasycznych
genetykow i hodowcow praktykow. Szczegdlnym zaintereso-
waniem cieszyly sie nowe wzory umaszczenia i warianty bar-
wne, ktére pojawity sie u bydta wraz z tworzeniem nowych
ras i typow uzytkowych.

Umaszczenie jest prosty i interesujacg cecha organizmu,
ktéra moze by¢ wykorzystana do wskazania réznic miedzy



