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Mutacje genetyczne sg naturalnym zjawiskiem, wystepuja-
cym u wszystkich gatunkéw zwierzat i roslin, bedac jedng
z przyczyn zmiennosci genetycznej. Zmiennos¢ ta umozli-
wia ewolucje gatunkéw oraz ciggte doskonalenie udomowio-
nych zwierzgt. Mutacje moga by¢ jednak réwniez zjawiskiem
niekorzystnie wptywajgcym na stan zdrowia czy produkcyj-
nos¢ zwierzgt hodowlanych, bedac podiozem nieprawidto-
wosci w procesie rozwoju, skutkujgcych wadami poszcze-
golnych narzgddéw lub tkanek czy prowadzacych do zabu-
rzen metabolizmu. Cze$¢ tych mutacji to mutacje letalne,
ktére powodujg obumieranie zarodkéw, natomiast inne, tzw.
mutacje semiletalne (subwitalne), sg przyczyng schorzen,
ktére nie powodujg $mierci zwierzecia, ale uposledzajg funk-
cje organizmu, wptywajg na wzrost, przezycie czy ptodnosc¢
[14]. Mimo ze straty ekonomiczne w hodowli zwierzat gospo-
darskich spowodowane chorobami o podtozu genetycznym
nie sg tak duze, jak w przypadku innych chordb, to z czasem
moze nastgpi¢ nagromadzenie sie niesprzyjajgcych efektow
wynikajgcych z wystepowania mutacji w obrebie stada lub
rasy, co z kolei moze prowadzi¢ do znacznego obnizenia
produktywnosci zwierzat [10]. Wraz z postgpem wiedzy o ge-
netycznych podstawach dziedziczenia choréb nastagpit wzrost
Swiadomosci hodowcoéw na temat rozprzestrzeniania sie
mutacji dziedzicznych w populacji zwierzat [3].
Przeprowadzono analize podtoza objawow klinicznych
i podklinicznych wybranych genetycznych i wrodzonych cho-
réb bydta. Uwazna obserwacja stanu zdrowia zwierzat w sta-
dzie umozliwia rozpoznanie pierwszych objawoéw chordb,
w tym dziedzicznych lub wrodzonych, na wczesnym etapie
zycia, a nastepnie ich eliminacje ze stada. Pozwala to na
obnizenie kosztow zwigzanych z odchowem zwierzat i ogra-
niczenie przenoszenia mutacji na nastepne pokolenia. Jak
wiadomo, doskonalenie pozgdanych cech produkcyjnych
czy utrzymanie wzorca rasy zwigzane jest z intensywng se-
lekcjg zwierzat, przy dgzeniu do utrzymywania mozliwie ni-
skiego stopnia inbredu wewnatrz populacji. Jednym z czyn-
nikdw zwiekszajgcych czestotliwos¢ wystepowania chordb
genetycznych jest efekt zatozyciela, ktéry powoduje ujaw-
nienie sie choréb genetycznych w nowych populacjach/ra-
sach, wyprowadzonych od niewielkiej liczby zwierzat ras
szlachetnych (zwierzeta ,zatozycielskie”), poprzez kojarze-
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nie ich miedzy sobg. Czynnikiem sprzyjajgcym ,rozprze-
strzenianiu” sie chordb genetycznych jest tez mata zmien-
nos$¢ osobnicza wewngtrz danej populacji czy rasy. Wprowa-
dzenie sztucznego unasieniania umozliwito uzyskanie tysie-
cy sztuk potomstwa po jednym buhaju w catej Swiatowej
populacji. Recesywne mutacje autosomalne sg czesciej
rozpoznawane u samcOw niz u samic, ze wzgledu na wiek-
szg liczbe potomstwa. Wprowadzenie metody MOET (super-
owulacja i przenoszenie zarodkéw, ang. Multiple Ovulation
and Embryo Transfer) umozliwito pozyskanie wielu cielat od
jednej krowy, tym samym zwiekszajgc postep hodowlany na
Sciezce matka-syn i matka-cérka. Przede wszystkim jednak
szerokie wykorzystanie metody sztucznego unasieniania
byto istotnym czynnikiem wptywajgcym na juz skonsolidowa-
ne rasy, szczegolnie wsrod bydta mlecznego. W wyniku glo-
balizacji hodowli zwierzgt rozprzestrzenianie sie mutacji
przebiega w wielu krajach w bardzo szybkim tempie [10].
Szerokie wykorzystanie zaledwie kilku reproduktoréw spo-
wodowato wzrost czestosci wystepowania dwoch zmutowa-
nych gendéw recesywnych w genotypie zwierzat [5].

Wiegkszos¢ wad genetycznych jest dziedziczona w spo-
sob autosomalny recesywny. Po kojarzeniu dwoch osobni-
kéw heterozygotycznych (nosicieli mutacji) 25% ich potom-
stwa bedzie dotkniete chorobg (homozygoty recesywne),
50% potomstwa bedzie zdrowe klinicznie (heterozygoty, no-
siciele mutacji), natomiast pozostate 25% bedzie zdrowe
(homozygoty dominujgce) [10].

Mutacje powodowane przez allele dominujgce, potozone
na chromosomach autosomalnych oraz te sprzezone z ptcig
wystepujg stosunkowo rzadko. Osobniki meskie i zenskie
mogg po matce, jak i po ojcu odziedziczy¢ zmutowany allel
na chromosomie X. W przypadku cérek, gdy jeden z chro-
mosomow X (matczyny lub ojcowski) zawiera zmutowany
allel, corki stajg sie nosicielkami mutacji. W przypadku, gdy
corki odziedziczg zmutowany allel po obojgu rodzicach wy-
stgpig u nich kliniczne objawy choroby, jesli allel recesywny
odpowiada za chorobe oraz bedg zdrowe, jesli odziedziczg
dwa allele dominujgce nie powodujgce choroby. Synowie
beda natomiast dotknieci chorobg, jesli odziedziczg allel re-
cesywny bedgcy podtozem choroby, od jednego z rodzicow.
Jednym z przyktaddéw chordb sprzezonych z picig jest niedo-
boér czynnika krzepniecia VIII u bydta rasy hereford, ktory
objawia sie nadmiernym krwawieniem z ran (np. podczas
zranienia lub znakowania ucha). Objawy nadmiernego krwa-
wienia najczesciej wystepujg u samcow, ktére posiadajg na
swoim jedynym chromosomie X allel recesywny dla tej ce-
chy. Samice nie wykazujg objawow klinicznych, jesli nie po-
siadajg dwaoch alleli recesywnych — na obu chromosomach X
[10]. Mutacje powodowane przez allel recesywny sg trudniej-
sze do zidentyfikowania i wyeliminowania z populacji, ze
wzgledu na jego obecno$¢ zaréwno w genomach osobnikow
homozygotycznych recesywnych, jak i heterozygotycznych.
Allele recesywne moga rozprzestrzenia¢ sie wewnatrz po-
pulacji, z pokolenia na pokolenie zwigkszajgc swojg fre-
kwencje, co w konsekwencji moze urosng¢ do powaznego
problemu ekonomicznego [7]. Jednym z najwazniejszych
problemoéw utrudniajgcych uwalnianie populacji od choréb
genetycznych jest p6zne wykrycie wystepowania alleli rece-
sywnych. Choroba genetyczna o podtozu recesywnym ujaw-
nia sie najczesciej wiele lat po pojawieniu sie mutacji w po-
pulacji. Zanim podtoze genetyczne wadliwego fenotypu (nie-
prawidiowa fizjologia, zaburzenia szlakéw biochemicznych)
zostanie rozpoznane, mutacja moze byc¢ juz szeroko rozpo-
wszechniona w populacji, gtéwnie ze wzgledu na brak obja-
wow klinicznych u heterozygot (nosicieli mutaciji) [5]. Oprocz
mutacji wynikajgcych z opisanego wczesniej efektu zatozy-
ciela, przekazywanych z pokolenia na pokolenie, mutacja
moze powstaé de novo podczas spermatogenezy lub ooge-
nezy. Mutacje de novo majg tendencje do dryfowania w po-
pulacji, czesto nawet bez mozliwosci rozpoznania ich jako



podtoza choroby [10]. Dryf genetyczny mozna zaobserwo-
wac najczesciej w matych populacjach. Polega on na utrwa-
leniu pojedynczego allelu (np. szkodliwej mutacji) i doprowa-
dzeniu do homogenicznosci populacji pod wzgledem dane-
go locus [15].

Dzigki selekcji prowadzonej na podstawie informacji ge-
netycznych mozna wygenerowac ,zyski genetyczne”, jako
wynik eliminacji mutacji bedgcych podtozem wad genetycz-
nych. Rozwoj wiedzy dotyczgcej genetyki mendlowskiej i pod-
staw dziedziczenia oraz wykorzystanie jej w praktyce w pro-
gramach hodowlanych, opierajgcych sie na doskonaleniu
zwierzat pod wzgledem genetycznym, umozliwia poprawe
ogolnego stanu zdrowia zwierzat. Celem takiego programu
jest wskazanie i udoskonalenie cech wptywajgcych na zwigk-
szenie efektywnosci produkcji [3].

Czes$¢ chordb zwierzgt moze by¢ wynikiem wad wrodzo-
nych. Choroba wrodzona jest nabywana podczas zycia pto-
dowego, a przejawia sie nieprawidtowg kondycjg organizmu
po urodzeniu. Zaburzenia rozwojowe lub wrodzone wady czy
uszkodzenia obejmujg wady morfologiczne i funkcjonalne.
Nieprawidtowe fenotypy sg wynikiem interakcji pomiedzy ge-
nomem organizmu a $rodowiskiem matki, w ktérym zyje,
majgcym wptyw na procesy molekularne i komoérkowe. Przy-
czyna wielu choréb wrodzonych jest nieznana, aczkolwiek
czes$¢ z nich ma podioze genetyczne — sg skutkiem mutacji,
jakie zaszty podczas rozwoju zarodka. Czynniki Srodowisko-
we, takie jak: nieprawidtowe zywienie matki, leki teratogen-
ne lub ekspozycja matki na czynniki chemiczne w okresie
cigzy, takze mogg by¢ przyczyng choréb wrodzonych [9].

Diagnoza chorob genetycznych

Mozliwos$¢ szybkiego zdiagnozowania choroby genetycznej
zalezy od wielu czynnikéw, zaréwno klinicznych, jak i epide-
miologicznych. Przy odpowiednio duzej populacji nalezy
wspomagac rozpoznanie zaburzenia genetycznego poprzez
analizy rodowodowe, ktére umozliwiajg segregacje fenoty-
pow oraz okreslenie prawdopodobienstwa odziedziczenia
zaburzenia na podstawie praw dziedziczenia cech. Fre-
kwencja wystepowania cech dziedziczonych autosomalnie
jest taka sama u obu pici. Jednakze w przypadku zaburzen
rozwijajgcych sie w trakcie zycia zwierzecia moze wystepo-
wac dysproporcja miedzy ptciami, poniewaz w hodowli pozo-
staje wiecej samic. Pomimo iz zaburzenia genetyczne wy-
stepujg rzadko, to czestos¢ wystepowania heterozygotycz-
nych zwierzagt ze zmutowanym allelem moze by¢ stosunko-
wo wysoka, od 5% nawet do 22% [10]. Dlatego tez niezwykle
istotny jest staty monitoring wystepowania wad genetycz-
nych zwierzat w populacji. W wielu krajach powstaty, na uzy-
tek programéw hodowlanych, bazy danych, w ktérych gro-
madzone sg informacje dotyczace czestosci wystepowania
choréb genetycznych. Przyktadem jest dunski program zwal-
czania choréb genetycznych bydta (Danish Bovine Genetic
Disease Programme) dziatajgcy od 1989 roku, dzieki ktore-
mu w populacji bydta dunskiego czerwonego zdiagnozowa-
no wystepowanie kilku wad genetycznych [8].

Dziedziczne choroby uktadu nerwowego

Rdzeniowy zanik miesni (SMA — Spinal Muscular Atrophy)
jest postepujaca, smiertelng chorobg bydta, ktéra wystepuje
gtéwnie u osobnikéw urodzonych w wyniku odwrotnego
krzyzowania amerykanskiej i europejskiej rasy brunatnej al-
pejskiej (ang. American and European Brown-Swiss). Wy-
stepowanie tej choroby zaobserwowano takze u cielat rasy
holsztynsko-fryzyjskiej (HF) w Europie. U bydta choroba jest
dziedziczona w sposob autosomalny recesywny, a gen jest
zlokalizowany w chromosomie 24. Objawy kliniczne to silna
atrofia miesniowa, postepujgcy niedowtad czterokonczyno-
wy i zaleganie w pozycji mostkowej. Poczgtkowe objawy

charakteryzujg sie ostabieniem konczyn miednicznych, trud-
no$ciami w lokomocji oraz dusznoscig. Pojawiajg sie one
najczesciej w okresie 3-4 tygodni od urodzenia, jednak
zdarzajg sie przypadki, ze ciele nie potrafi wsta¢ zaraz po
urodzeniu. Wraz z wiekiem cieleta stajg sie coraz stabsze i po-
woli tracg zdolnos$¢ do poruszania kornczynami miedniczny-
mi (paraparesis), az do catkowitej utraty zdolnosci porusza-
nia wszystkimi konczynami (tetraparesis). Zwierzeta te
zwykle majg normalny apetyt i prawidtowy odruch ssania.
Chory osobnik pada jednak po 2-3 tygodniach od wystgpie-
nia objawéw, najczesciej z powodu niewydolnosci odde-
chowej spowodowanej zanikiem miesni oddechowych. Za
przyczyne tego zjawiska uznaje sie zmiany zwyrodnienio-
we neuronow, ktore powstaty podczas nieprawidtowych
procesow apoptozy, zapoczatkowanych podczas rozwoju
ptodu [5].

Cytrulinemia jest kolejnym przyktadem choroby uktadu
nerwowego, wystepujacej gtownie u cielat rasy HF, ktéra
dziedziczona jest rowniez w sposdb autosomalny recesyw-
ny. Po uptywie 24 godzin od urodzenia zmniejsza sig u zwie-
rzat odruch ssania, wysuwa sie jezyk i wystepuje $linotok.
W ciggu czterech dni zwierzeta mogg zaczg¢ poruszac sie
,bez celu”, czesto napierajgc gtowa na przedmioty. Ponadto
cieleta przewracajg sie, majg drgawki i ryczg. Wystgpienie
tych objawoéw zwiastuje szybkie padniecie. Cytrulinemia jest
skutkiem niedoboru syntetazy argininobursztynianu, sktad-
nika cyklu mocznikowego. W konsekwencji dochodzi do gro-
madzenia cytruliny, co nastepnie prowadzi do akumulacji
amoniaku. Choroba moze by¢ zdiagnozowana poprzez ba-
danie poziomu cytruliny lub na podstawie testu opartego na
tancuchowej reakcji polimerazy (PCR — polymerase chain
reaction). Mutacja odpowiadajgca za cytrulinemie zidentyfi-
kowana zostata w pozycji 258 genu syntetazy argininobursz-
tynianowej (ASS - argininosuccinate synthetase; GenBank
M26198.1) [4] i powoduje tranzycje cytozyny w tymine w tri-
plecie CGA. Jest to przyktad mutacji niesynonimicznej, skut-
kujgcej powstaniem wczesniejszego kodonu STOP (TGA)
[10, 18].

Do zaburzen uktadu nerwowego zaliczany jest réwniez
zespot spastyczny (napiecie miesni — ang. spastic syndro-
me), ktory jest przewlektg chorobg ujawniajacg sie dopiero
u dorostych osobnikéw (gtéwnie buhajow). Zaburzenie to
wystepuje u wielu ras bydta. Gtéwnymi objawami klinicznymi
sg sporadyczne obustronne skurcze miesni szkieletowych
pasa biodrowego, w tym mieéni zadu. Kazdy skurcz jest po-
wigzany z kifozg (tukowate wygiecie kregostupa w strone
grzbietowa), ktéra czesto zakonczona jest drzeniem zadu
zwierzecia. Podczas ataku jedna tylna konczyna miedniczna
(przewaznie zawsze ta sama) podnosi sie bocznie w cze-
Sciowym zgieciu. Intensywnos$¢ i czas trwania skurczéw ro-
$nie stopniowo, w miare uptywu czasu. Etiologia choroby nie
jest do konca poznana, ale prawdopodobnie choroba jest
dziedziczona recesywnie, bez petnej penetracji, co oznacza,
ze objawy nie zawsze umozliwiajg zidentyfikowanie osobni-
kow heterozygotycznych. Jak dotad nie opracowano metody
leczenia, brak jest takze specyficznych lekéw, a stosowane
sg jedynie terapie przeciwbdélowe [5, 12].

Kolejng chorobg o podiozu genetycznym jest wrodzona
aksonopatia (ang. congenital axonopathy), w tym aksonopa-
tia degeneracyjna. We wrodzonej aksonopatii u cielgt rozwi-
jaja sie zaburzenia neurologiczne, w tym rdzeniowy zanik
miesni (SMA — spinal muscular atrophy), charakteryzujacy
sie niedowtadem konczyn miednicznych. Pierwsze objawy
pojawiajg sie juz u 3-4-tygodniowych cielgt i szybko poste-
puja, az do atrofii miesni szkieletowych [13]. Aksonopatia
degeneracyjna wystepuje u wielu ras bydta, miedzy innymi
u rasy holsztynsko-fryzyjskiej. Cieleta nie sg w stanie sta¢
i lezg gtdwnie w pozycji z wyciggnietymi konczynami. Syring
i wsp. [25] udowodnili wystepowanie choroby réwniez u rasy
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tyrolskiej szarej. Podczas badania stwierdzili, ze ciele rozwi-
jato sie prawidtowo, biorgc pod uwage wiek i rase, jednak
miato zmniejszong zdolno$¢ do poruszania konczynami
miednicznymi, umiarkowang, do ciezkiej, ataksje oraz ten-
dencje do utraty rownowagi [25].

Demielinizacja rdzenia kregowego bydta (BSD — bovine
spinal dysmyelination) to kolejna choroba uktadu nerwowego
dziedziczona w sposob recesywny. Dochodzi w niej do pato-
logicznych zmian w budowie ostonek mielinowych neuronéw
w rdzeniu kregowym. Choroba ta najczesciej wystepuje u rasy
amerykanskiej brunatnej szwajcarskiej (ABS — American
Brown Swiss), jednak diagnozowano jg réwniez np. u rasy
dunskiej czerwonej (Danish Red dairy breed), doskonalonej
przez krzyzowanie z ABS. W Danii wszystkie zwierzeta ze
zdiagnozowang chorobg byty spokrewnione z jednym buha-
jem White Cloud Jason’s Elegant [20]. Do objawow klinicz-
nych dysmielinizacji, ktére wystepujg zaraz po urodzeniu,
zaliczane jest przyjmowanie przez zwierze pozycji bocznej,
z lekkim opistotonusem (sztywnienie kregostupa i wygiecie
go tukowato ku tytowi, z gtowg odgietg do tytu), drzenie i spa-
stycznos¢ konczyn. Ponadto wystepuje ogdlna atrofia mie-
$ni, jednakze najbardziej jest ona widoczna w przypadku
kohczyn miednicznych. Inne charakterystyczne cechy tej
jednostki chorobowej to zmniejszona liczba aksondéw. Ko-
morki nerwowe w istocie szarej pozostajg nienaruszone, a mie-
linizacja nie jest obserwowana w zadnej innej czesci uktadu
nerwowego [26].

Choroby uktadu kostnego

Jedna z najczesciej wystepujgcych chordb kregostupa bydta
jest achondroplazja [5]. Jest to wrodzona anomalia, powig-
zana z mutacjami genéw odpowiedzialnych za chondroge-
neze (rozwdj chrzgstki) [7]. Zaburzenie rozwoju kosci, ktore
obejmuje zahamowanie wzrostu chrzastki wptywa negatyw-
nie na wzrost kosci dtugich. Uszkodzone chondrocyty nie
ulegaja fizjologicznemu zréznicowaniu, nie zachodzi wiec
prawidtowy proces osteogenezy [5]. Wystepowanie tej cho-
roby odnotowano u wielu ras bydta: holsztynsko-fryzyjskiej,
jersey, telemark, hereford, angus, dexter [10]. Achondropla-
zja moze wystepowac u osobnikow klinicznie zdrowych oraz
klinicznie chorych (krotkie konczyny i ptaski pysk), a takze w po-
staci Smiertelnych zaburzen ptodowych [1].

Jednym z rodzajoéw achondroplazji jest kartowatos¢ bra-
chycefaliczna (ang. brachiocephalic dwarfs), ktora jest gtow-
ng przyczyng probleméw w chowie i hodowli bydta rasy he-
reford oraz angus. Jej podtozem jest prawdopodobnie muta-
cja recesywna. Heterozygotyczne osobniki wyselekcjonowa-
no na rodzicow nastepnego pokolenia w potowie XX wieku.
Cieleta dotkniete tg jednostkg chorobowg majg skrécong i sze-
rokg gtowe, zuchwa wystaje poza skrécong szczeke. Kosci
dtugie zwierzat chorych sg proporcjonalnie krétsze w porow-
naniu do ko$ci zwierzat zdrowych [10]. Norweska rasa tele-
mark przejawia natomiast odmienne objawy achondrody-
splazji. U bydta tej rasy choroba przebiega w ostrzejszej
formie i jest dziedziczona w sposob autosomalny recesywny.
Cieleta moga rodzi¢ sie zywe, ale nie mogg wstawac i pada-
ja z powodu uduszenia wkrotce po urodzeniu. Do objawow
klinicznych nalezy wodogtowie, rozszczep podniebienia, wy-
stajgcy jezyk i krotka szyja oraz krotkie i masywne konczyny.
Podobna, jednak o tagodniejszych objawach klinicznych, for-
ma tej choroby wystepuje u rasy jersey. Inng jej forma jest
kartowatos¢ typu dexter, ktéra jest charakterystyczna dla
bydta rasy o tej samej nazwie. Dziedziczona jest jako cecha
o niepeinej dominacji, gdyz fenotypowo rézni sie w zalezno-
Sci od tego czy osobnik jest heterozygotg, czy homozygotg
pod wzgledem zmutowanego genu [5]. Homozygotyczne
osobniki, znane jako cieleta buldogi (ang. buldog calves), nie
sg zdolne do przezycia. Najczes$ciej poronienia wystepujg
przed siodmym miesigcem cigzy, aczkolwiek sg znane przy-
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padki, kiedy zwierzeta przezywaty catg cigze [10]. Natomiast
osobniki heterozygotyczne sg mniejsze oraz mocno umig-
$nione [9].

Dziedziczne choroby skéry

Choroby genetyczne powodowane jednoczesnie przez dwa
geny nazywane sg digenicznymi. Mogg by¢ skutkiem dziata-
nia wielu mutagennych czynnikéw (np. mutacje wywotane
przez czynniki Srodowiskowe). Przyktadem mutaciji digenicz-
nych jest zmiana dzikiego umaszczenia zwierzgt (np. rozja-
$nienie pokrywy wtosowej) [10]. Dzigki badaniom prowadzo-
nym na myszach, jako organizmach modelowych, dostepna
jest obecnie wiedza na temat genéw odpowiedzialnych za
umaszczenie. Doktadne poznanie mechanizmow dziedzi-
czenia umaszczenia u pozostatych gatunkéw zwierzat nie
jest mozliwe, ze wzgledu na dtuzszy czas pomiedzy kolejny-
mi pokoleniami. Dlatego tez dotychczas poznano zaledwie
kilka genéw odpowiedzialnych za umaszczenie u zwierzat
innych gatunkéw niz myszy czy szczury [24].

U niektérych ras bydta miesnego dochodzi do utraty okry-
wy wiosowej. Ta jednostka chorobowa zwana jest hipotry-
chozg (ang. hypotrichosis) i polega na catkowitej lub cze-
Sciowej utracie siersci. Objawom tym mogg towarzyszyé
zaburzenia rozwojowe [2]. Podtozem choroby jest mutacja
recesywna genu PMEL17, kodujgcego premelanosomy, zlo-
kalizowanego w chromosomie 5 (BTA 5). Prawdopodobnie
za te wade odpowiada delecja trzech par zasad w sekwenciji
kodujgcej genu, od 54 nukleotydu (3 pz ¢.54delCTT) w ekso-
nie 1 (GenBank Accession No. EF363684). Cieleta rodzg sie
bez wtoséw, jednak wraz z wiekiem rosnie im krotka siersc,
ktéra jest przewaznie rozjasniona, czarna lub czekoladowa.
Jednak chore zwierzeta majg zwiekszong podatno$¢ na
stres termiczny (zimno i ciepto) oraz wystgpienie zakazen
skory [7].

Inng chorobg zwigzang ze zmianami skornymi jest Swia-
ttoczutos¢ (protoporfiria). Zwierzeta nig obarczone sg wraz-
liwe na dziatanie promieni stonecznych. Ekspozycja na pro-
mieniowanie stoneczne powoduje powstawanie na skoérze
owrzodzen i ran, pokrywajgcych sie z czasem strupami. W prze-
biegu choroby dochodzi do uszkodzenia watroby oraz moga
wystgpi¢ napady padaczkowe. Choroba warunkowana jest
obecnoscig allelu recesywnego [9].

Kolejnym przyktadem zaburzeh skérnych jest ichtioza
(ang. ichthyosis). Jest to rzadka choroba skory diagnozowa-
na jednak u wielu ras bydta. Charakteryzuje sie rozproszong
hiperkatozg (pogrubienie warstwy rogowej naskoérka), ktora
cechuje sie skoérg przypominajgcg wygladem rybie tuski.
Wyréznia sie dwie formy ichtiozy — ptéd arlekina (tac. ichthyosis
fetalis) oraz rybia tuska (tac. ichthyosis congenita). Cieleta
obarczone formg ptdd arlekina sg niezdolne do zycia, naj-
czesciej rodzg sie martwe albo padajg w ciggu kilku pierw-
szych dni po urodzeniu. Bardzo czesto sg bezwiose, a na ich
skérze widoczne sg gtebokie bruzdy. tagodniejszg postacig
choroby jest odmiana rybia tuska. Zmiany chorobowe cha-
rakteryzujg sie hiperkatozg wrodzong lub rozwijajgca sie w cig-
gu kilku pierwszych tygodni zycia. Oba rodzaje ichtiozy wa-
runkowane sg autosomalnym allelem recesywnym. Badania
chromosomoéw oraz analizy biochemiczne w celu wykrycia
nos$nikow tej wady nie byty dotychczas prowadzone, dlatego
raporty o zagrozonych zwierzetach i identyfikacja przypad-
kow klinicznych tej choroby sg niezwykle istotne [5].

W literaturze opisane sg przypadki wrodzonych zaburzen
skérnych zwigzanych z zaburzeniem wytwarzania nabton-
kow (ang. epitheliogenesis imperfecta), najczesciej nad-
garstka i stepu konczyn. Po raz pierwszy choroba zostata
opisana przez zespo6t Agerholma w 1993 roku u bydta rasy
hereford — u nowo narodzonych zwierzat niektére partie cia-
ta sg pozbawione skory. Choroba dotyka wiele gatunkow
zwierzat, a u bydta powoduje upadki zaraz po urodzeniu w wy-



niku posocznicy. Zmiany skérne wystepujg na konczynach,
btonie $luzowej jamy ustnej i jezyku. Zdarza sie réwniez, ze
u cielgt zmienione sg obszary w okolicach stawu kolanowe-
go. Leczenie obejmuje podanie antybiotykéw oraz lekéw anty-
histaminowych i przeciwzapalnych [28]. Te jednostke choro-
bowg zdiagnozowano u wielu ras bydta, m.in. jersey, ayrshire,
holsztyhnsko-fryzyjskiej oraz innych ras europejskich. Powo-
dujgca jg mutacja dziedziczona jest w sposob autosomalny
recesywny [10].

Nastepng chorobg skory, zdiagnozowang u rasy holsztyn-
sko-fryzyjskiej, jest dysplazja nabtonka. Opisana po raz
pierwszy w populacji kanadyjskiej, rozprzestrzenita sie tak-
ze w innych populacjach bydta. Jest ona dziedziczona, jak
w wielu poprzednio opisanych przypadkach, w sposéb auto-
somalny recesywny. Zaburzenie to przejawia sie w formie
stopniowych zmian na skérze, siersci i rogach. Nie dochodzi
réwniez do prawidtowego rozwoju puszki rogowej racic. Cie-
leta rodzg sie klinicznie zdrowe, ale juz w ciggu pierwszych
kilku tygodni zycia fragmenty skory sie tuszczg, w wyniku
czego powstajg wytysienia na szyi, barkach i wypuktosciach
kostnych. Do objawow klinicznych zaliczane jest réwniez
zwijanie sie matzowin usznych. Cieleta dotkniete tg chorobg
stajg sie osowiate, majg podwyzszong temperature ciata i sta-
by apetyt, tzawig im oczy, pojawia sie tez wydzielina z nosa.
Wiele z nich pada przed osiggnieciem dojrzatosci ptciowej [10].

Ostatnim przyktadem choroby zaliczanej do genetycz-
nych zaburzenh skérnych jest albinizm i skorna hipopigmenta-
cja [23]. Mutacjg powodujgcg zmiany w umaszczeniu, skut-
kujgcg wymiernymi stratami ekonomicznymi, jest albinizm.
Zwierzeta dotkniete tg chorobg sg podatne na dziatanie pro-
mieni stonecznych, co zwieksza czestos¢ wystgpienia raka
skory, wykazujg takze tendencje do fotofobii (Swiattowstret).
Choroba powoduje ponadto utrate stuchu, gdyz pigment me-
laniny jest powigzany z mechanizmem funkcjonowania ucha
wewnetrznego [24]. Albinizm odnotowano u kilku ras bydta,
w tym u krétkoroznej brytyjskiej (shorthorn), brunatnej alpej-
skiej (braunvieh), guernsey, holsztynskiej i austriackiej rasy
murboden. Choroba jest dziedziczona autosomalnie rece-
sywnie. Wykazano, ze jeden z objawéw chorobowych —
krwawienie (syndrom Chediak-Higashi) jest spowodowany
przez zmiane par zasad w genie LYST, kodujgcym biatko
regulujgce wewngtrzkomorkowy transport biatek w lizoso-
mach (ang. lysosomal trafficking regulator) [23]. Wyrdznia
sie dwa zespoty albinizmu: dotyczgcy tylko oka (OA — ocular
albinism) oraz oczno-skérny (OCA — oculocutaneous albi-
nism). Nieprawidtowosci w budowie oka i uktadu optycznego
powigzane sg z klasyczng odmiang albinizmu. Poza zmiana-
mi w pigmentacji oczu, w obydwu zespotach wystepuje za-
burzenie widzenia i zmienny strabizm (ostabienie mies$ni
ocznych). Hipopigmentacja skoérna to choroba obejmujgca
jedynie zaburzenia skorne, bez zaburzenh uktadu optycznego
oka. Oprdécz albinizmu wyréznia sie inne mutacje zwigzane
z umaszczeniem zwierzat. Rozjasnienie czarnego umasz-
czenia zwigzane jest z mutacjg w genie PMEL17, kt6ra po-
woduje réwniez nadmierne wypadanie wtosow (hipotrichoza).
Mutacjg przyczynowa jest delecja trzech par zasad w ekso-
nie pierwszym genu. Najczesciej nosicielami sg niektore
czerwone rasy, takie jak simentalska czy hereford, u ktérych
cecha ma charakter dominujacy, ale tylko wtedy, kiedy sg
kojarzone z bydtem o umaszczeniu czarnym. U zwierzat
chorych siers¢ jest skrecona, rzadka, o kolorze grafitowym
lub czekoladowym. Zwierzeta te charakteryzujg sie ,szczu-
rzym ogonem” — termin ten uzywany jest rowniez jako nazwa
syndromu [10].

Choroby ukfadu krwionosnego

Jedng z chordob genetycznych, wystepujgca tylko u rasy
holsztynsko-fryzyjskiej, zwigzang z uktadem krwionosnym
jest bydlecy niedobdr leukocytarnych czgsteczek adhezyj-

nych (BLAD — Bovine Leukocyte Adhesion Deficiency) [7]. Po
raz pierwszy choroba zostata zdiagnozowana w Ameryce
Potnocnej, ale poprzez szerokie wykorzystanie techniki
sztucznego unasieniania zostata rozpowszechniona na ca-
tym Swiecie [10]. Jest dziedziczona w sposdb autosomalny
recesywny. Charakteryzuje sie czestymi zakazeniami bakte-
ryjnymi i trudnym gojeniem sig ran [7]. Przyczyng BLAD jest
mutacja punktowa, w wyniku ktérej dochodzi do tranzycji
A—G w 383 pozycji (GenBank Y12672), skutkujgcej substy-
tucjg asparaginy w glicyne w 128 pozycji sekwencji amino-
kwasowej glikoproteiny CD18 (GenBank AAA30438.1). Obec-
nie nie dochodzi do rozprzestrzeniania sie¢ wady, dzieki
uwzglednieniu mutacji w programach hodowlanych [10]. W ka-
talogach buhaje nie bedace nosicielami BLAD oznacza sie
jako BL- [11].

Kolejnym przyktadem zaburzeh funkcjonowania uktadu
krwionos$nego jest wrodzona porfiria erytropoetyczna bydta
(CEP — congenital erythropoietic porphyria) [7]. Choroba ta
wystepuje u wielu ras bydta, przede wszystkim u limousine,
ale réwniez u rasy krétkorogiej (shorthorn), ayshire i holsz-
tynsko-fryzyjskiej [10]. Po raz pierwszy zostata zdiagnozo-
wana w Stanach Zjednoczonych w 1977 roku [17]. Powodo-
wana jest przez niedobdr uroporfirynogenu lll, ktory jest
trzecim enzymem w szesciostopniowej syntezie hemu [10].
Hem, ktéry jest zasadniczg cze$cig hemoglobiny, jest synte-
tyzowany w wyniku wielu przemian enzymatycznych, po-
czgwszy od tworzenia kwasu 5-aminolewulinowego z glicy-
ny i sukcynylo-CoA, ktéry nastepnie metabolizowany jest do
porfobilinogenu. Z kolei porfobilinogen przeksztatcany jest
w uroporfirynogen Il dzieki dziataniu dwéch enzyméw: syn-
tetazy uroporfirynogenu | i kosyntetazy uroporfirynogenu Il
[7]. Objawy kliniczne choroby to osad porfirynowy w zebach,
kosciach i w mniejszym stopniu w tkankach miekkich, nada-
jacy im brgzowe zabarwienie. Ponadto dochodzi do przed-
wczesnego niszczenia czerwonych krwinek, co skutkuje he-
molityczng niedokrwistos$cig (ang. haemolytic macrocytic
normochromic anaemia) [10]. Mutacja powodujgca zaburze-
nia w metabolizmie hemu zwigzana jest z genem syntazy
uroporfirynogenu 1l (ang. uroporphyrinogen Il synthase),
zlokalizowanym w 26 bydlecym chromosomie (BTA26) [7].
Uwaza sie, ze bydleca CEP jest dziedziczona w sposob au-
tosomalny recesywny [17].

Z uktadem krwionosnym zwigzany jest tez niedobér czyn-
nika Xl. Jest to autosomalne recesywne zaburzenie, wyste-
pujace w $wiatowej populacji bydta holsztynsko-fryzyjskiego
[10]. Niedobdr czynnika XI obniza zdolnosci rozrodcze.
Zwierzeta chore sg dodatkowo podatne na zapalenie ptuc,
zapalnie gruczotu mlekowego czy zapalenie macicy. Przez
wiele lat zwierzeta mogg nie wykazywac¢ objawow klinicz-
nych, chociaz zauwaza sie wyzszg Smiertelno$¢ i zachoro-
walno$¢ w stadzie. Na podstawie analiz rodowodéw wykaza-
no, ze niedobdér czynnika Xl jest zaburzeniem autosomalnym
recesywnym. Osobniki heterozygotyczne nie wykazujg obja-
wow klinicznych [19]. Osobniki homozygotyczne majg obni-
zony poziom czynnika X| we krwi [6]. Pomimo ze zwierzeta
heterozygotyczne nie wykazujg objawéw klinicznych, niektd-
re majg jednak predyspozycje do spontanicznych krwotokow
[10]. Badania przeprowadzone przez Marrona i wsp. [16] wy-
kazaty, ze mutacja polega na insercji segmentu 76 pz w ekso-
nie 12 genu czynnika Xl (GenBank accession numbers:
AY570504 i AY570503) w chromosomie 27. Insercja zawiera
tancuch zasad adeniny, ktoére zawierajg ponadto kodon
,stop”, uniemozliwiajgcy wytwarzanie biatka o petnej dtugo-
Sci [16].

Genetyka w stuzbie hodowli

W przypadku rasy polskiej holsztynsko-fryzyjskiej celem
programow hodowlanych jest uzyskanie jak najwiekszego
postepu genetycznego w oparciu o indeks PF (cechy produk-
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cyjne i funkcjonalne). Obecnie cel pracy hodowlanej w pol-
skiej populacji bydta mlecznego jest dwutorowy: doskonale-
nie cech produkcyjnych (z naciskiem na sktad i jako$¢ mle-
ka) oraz poprawa cech funkcjonalnych, takich jak stan zdro-
wia wymienia czy ptodnos$¢. Dzieki genotypowaniu wiekszej
liczby zwierzat (nie tylko buhajéw rozptodowych, ale réwniez
krow hodowlanych) mozliwa jest selekcja mtodych osobni-
kéow na podstawie genomowej wartosci hodowlanej. Ksiegi
hodowlane bydta zawierajg dane na temat markeréw gene-
tycznych cech zwigzanych z celem hodowlanym, jak rowniez
nosicielstwa wad genetycznych, o ile takie badanie zostato
przeprowadzone [22].

Obustronne pochodzenie buhajow wpisane w ksiegach
hodowlanych potwierdzone jest badaniami genetycznymi.
Do programoéw hodowlanych wielu populacji bydta mleczne-
go na Swiecie stopniowo wprowadzane sg elementy genomi-
ki. Dla rasy polskiej holsztyhsko-fryzyjskiej sporzgdzane sg
krajowe listy buhajow. Pierwsza z nich zawiera uszeregowa-
ny spis osobnikow ocenionych na podstawie uzytkowosSci
swoich coérek i wyliczonego na tej podstawie indeksu selek-
cyjnego (PF). Na drugiej liscie umieszczone sg osobniki oce-
nione na podstawie ich genomu (mtode buhaje). Genotypo-
wanie bydta w ramach programéw hodowlanych w Polsce
prowadzone jest od 2015 roku. Dzieki analizom danych uzy-
skanych w Laboratorium Genetyki Bydta w Parzniewie moz-
liwe jest okreslenie genomowej wartosci hodowlanej zaréw-
no dla samca, jak i samicy, ale takze okreslenie cech zdro-
wotnosci, ptodnosci czy diugowiecznosci zwierzecia. Dzieki
genotypowaniu mozliwa jest réwniez poprawa wykrywalno-
$ci wad genetycznych, spowodowanych mutacjami u mto-
dych osobnikéw [21]. Ocena genomowa pozwala takze na
identyfikacje heterozygotycznych nosicieli znanych juz mu-
tacji, odpowiadajgcych za wady genetyczne w stanie homo-
zygotycznym, jak réwniez na wykrywanie nowych mutacji
bedgcych podtozem nowych wad. W nowoczesnych progra-
mach hodowlanych, wykorzystujgcych informacje otrzyma-
ne wyniku genotypowania zwierzat, mozliwa jest zaréwno
eliminacja nosicieli wadliwych mutacji, jak i prowadzenie od-
powiedniego doboru par do kojarzen [27].

Podsumowanie

Choroby genetyczne sg przyczynag duzych strat ekonomicz-
nych w chowie i hodowli zwierzat, powodujgc zmniejszenie
produkcji czy obnizenie ptodnosci. W przypadku niewykrycia
choroby genetycznej przed dopuszczeniem zwierzecia do
rozrodu istnieje duze prawdopodobienstwo przekazania nie-
korzystnej mutacji kolejnym pokoleniom. Powoduje to wzrost
czestosci wystepowania niepozgdanych efektéw w catej po-
pulacji. Mutacje spontaniczne bedg zdarzac¢ sie nadal, acz-
kolwiek przy wykorzystaniu technik genetyki molekularnej
mozliwe jest ich szybkie wykrycie. Zwiekszenie $wiadomo-
$ci hodowcow dotyczacej korzysci wynikajgcych z genoty-
powania zwierzgt umozliwia objecie badaniami coraz wigk-
szej populacji zwierzat i wykorzystanie uzyskanych danych
do lepszego planowania kojarzen. Programy hodowlane po-
winny by¢ rozszerzone o testy genetyczne wykrywajgce
przynajmniej cze$¢ z wyzej wymienionych choréb, np. te o naj-
wyzszej frekwenciji alleli recenzyjnych w populacji i powodu-
jace najwieksze straty ekonomiczne, rowniez w celu popra-
wy stanu zdrowia zwierzat, a zatem zwiekszenia ich dobro-
stanu. Krajowy program hodowlany nie przewiduje obowigz-
kowego genotypowania zwierzat pod katem nosicielstwa
zadnej z chordb genetycznych, mozliwe jest to jednak na
zyczenie i koszt hodowcy.
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