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W Polsce od ponad 20 lat skutecznie eliminuje się z hodowli 
bydła mlecznego nosicieli defektów genetycznych [1, 3, 6, 7]. 
Stosowanie oceny genomowej bydła coraz skuteczniej poka-
zuje swoją użyteczność w wykrywaniu nowych defektów ge-
netycznych i stwarza nowe możliwości identyfikacji ich nosi-
cieli [4]. Stało się tak dzięki odkryciu 9 haplotypów (zestaw 
ściśle sprzężonych ze sobą markerów) oznaczanych skrótem 
HH (Holstein Haplotype), które powodują zamieranie zarod-
ków lub poronienia w sytuacji, kiedy haplotypy te występują 
w stanie homozygotycznym [8].  

Uznanie haplotypu jako istotnego dla cech płodności na-
stępuje, jeśli osobniki homozygotyczne rodzą się martwe lub 
występuje wyraźna redukcja skuteczności zapłodnienia lub 
wzrost liczby poronień wskutek kojarzenia buhaja nosiciela 
z krową pochodzącą po buhaju nosicielu. Uznaje się, że HH 
dziedziczą się w sposób autosomalny recesywny. Ze względu 
na dominację bydła HF w Polsce oraz intensywny i wieloletni 

import nasienia i zarodków, polska hodowla bydła HF jest nie-
wątpliwie narażona na szkody wywołane obecnością haploty-
pów wywołujących obniżenie płodności. 

Opóźnienie w Polsce oficjalnego wdrożenia oceny geno-
mowej o dwa lata (2012-2014) sprawiło, że ośrodki obliczenio-
we zajmujące się oceną genomową w Polsce nie podjęły ba-
dań nad identyfikacją haplotypów obniżających płodność u oce-
nianych w kraju buhajów. Sytuację pogarsza fakt, że w grupie 
cech płodności wchodzących w skład indeksu PF nie ma cech 
takich jak SCR (sire conception rate) i DPR (daughter pre-
gnancy rate), w których można by uwzględnić efekty haploty-
pów obniżających płodność. 

W marcu 2018 roku w czasopiśmie „Journal of Dairy Scien-
ce” ukazała się praca Sebastiana Fritz i współpracowników [2], 
opisująca molekularną przyczynę nowego defektu genetyczne-
go u bydła HF, któremu nadano nazwę HH6. Zespół ten przeba-
dał 250 tys. osobników rasy holsztyńskiej i zidentyfikował nowy 
haplotyp HH6, wykazując jego istotny negatywny wpływ na 
wskaźnik zapłodnienia (conception rate) oraz niepowtarzalność 
rui w 56. dniu. Badaczom udało się zmapować region chromo-
somu 16 wielkości 1,1 mln par nukleotydów i przeanalizować ten 
obszar, porównując sekwencje 12 nosicieli i 284 buhajów zdro-
wych. Analiza sekwencji wykazała istnienie genu SDE2, kodu-
jącego białko o nazwie Telomere Maintenance Homolog 2, od-
grywające ważną rolę w stabilizacji całego genomu oraz w za-
kończeniu replikacji DNA w komórkach organizmów eukario-
tycznych. Wykryto, że w grupie nosicieli występuje jednonukle-
otydowa mutacja (tzw. SNP – Single Nucleotide Polymorphism), 
tj. zamiana adeniny na guaninę, która zmienia kodon inicjacyjny 
dla aminokwasu metioniny (ATG). Ten SNP w nomenklaturze 
genomowej oznaczony jest jako g.29773628A>G i zarejestro-
wany w bazie NCBI SNP pod numerem rs434666183 [5]. 
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Mutacja ta powoduje rozpoczęcie translacji białka w kolej-
nym najbliższym kodonie dla metioniny, co w efekcie powoduje 
skrócenie białka SDE2 o 83 aminokwasy, łącznie z tzw. cleava-
ge site niezbędnym dla aktywacji białka. W ostatecznym efek-
cie powoduje to całkowitą dysfunkcję białka SDE2 i ‒ co za 
tym idzie ‒ poważne konsekwencje dla rozwoju zarodka. 
Przypuszcza się, że dysfunkcja białka SDE2 prowadzi do za-
mierania zarodków po kilku podziałach mitotycznych, co kore-
sponduje z zanikiem żywych homozygot recesywnych oraz 
podwyższonym wskaźnikiem niepowtarzalności rui po 56. 
dniu. Badania populacyjne u ponad 46 tys. zwierząt wykluczy-
ły występowanie mutacji u innych ras niż holsztyńska, takich 
jak jersey, brown swiss, charolaise, limousine, montbelliarde, 
blonde d’Aquitaine, normandzkiej i innych [2]. 

Badania wykonane na populacji 29 tys. zwierząt rasy holsz-
tyńskiej wykazały brak osobników w stanie homozygotycz-
nym, co upoważnia do stwierdzenia, że omawiana mutacja 
ma charakter letalny. Wykryto natomiast 1,3% nosicieli we 
francuskiej populacji bydła holsztyńskiego. Stwierdzono, że 
założycielem mutacji jest buhaj MOUNTAIN noszący numer 
HOLUSAM000002070579 [2]. Był on buhajem wybitnym, sze-
roko stosowanym na świecie, popularnym także w Polsce. 
Zasoby Polskiego Banku DNA Buhajów nie zawierają próbki 
pochodzącej od buhaja MOUNTAIN, ale zachowane są próbki 
8 jego synów. W systemie SYMLEK zarejestrowano 157 sy-
nów tego buhaja, z czego 66 było urodzonych w Polsce, a dwa 
buhaje zostały sprowadzone do naszego kraju (PFHBiPM, 
informacja ustna). Można spodziewać się co najmniej takiej 
samej liczby samic, które ze względu na wysoką wartość ho-
dowlaną ojca mogły być typowane na matki buhajów. Warto-
ści te wskazują, że w polskiej populacji bydła phf może segre-
gować allel wywołujący defekt genetyczny HH6 oraz że nosi-
ciele HH6 mogą brać udział w rozrodzie. Wstępne badania 
prowadzone w Uniwersytecie Warmińsko-Mazurskim w Olszty-
nie wykazały, że dwa popularne w przeszłości buhaje holender-
skie ‒ SARATOGA NL129637213 i ADDISON NL839380546 ‒ 
są nosicielami HH6. Istnieje zatem konieczność przebadania 
buhajów na nosicielstwo HH6, co nie wyczerpuje innych dróg 

poszukiwania potencjalnych nosicieli wśród buhajów oraz ma-
tek buhajów.

Reasumując należy stwierdzić, że liczba męskich potom-
ków buhaja założyciela defektu HH6 wskazuje, że wysoce 
prawdopodobne jest występowanie nosicieli defektu HH6 
wśród buhajów użytkowanych rozpłodowo, a także w populacji 
krów. Dlatego należy podjąć badania na nosicielstwo HH6 
wśród potencjalnych nosicieli mających w rodowodzie buhaja 
MOUNTAIN lub jego synów/wnuków i unikać zakupu buhajków 
nosicieli bądź zakupu nasienia od takich buhajków. Dodatko-
wo, trzeba wspierać dążenia, aby negatywny wpływ haploty-
pów, w tym HH6, na cechy płodności był uwzględniany w ge-
nomowej ocenie buhajów. A zatem, jeśli buhaj jest homozygo-
tyczny pod względem jednego lub kilku haplotypów wartość 
hodowlana dla cech płodności powinna być znacząco niższa, 
co stanowiłoby skuteczny sygnał ostrzegawczy dla hodowcy. 
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Temperatura jest jednym z najważniejszych czynników kształ-
tujących mikroklimat w oborze. Optymalna wartość tempera-
tury w pomieszczeniu dla dorosłych krów to 8-16°C [20], a stre-

fa komfortu ciepła dla bydła mlecznego, według Westa [24], 
mieści się w granicach od 5 do 25°C. Choć określenie warto-
ści górnej granicy strefy termoneutralnej jest problematyczne, 
gdyż według Ginnekena [6] stres cieplny ujawnia się już przy 
22°C, a według Broučka i wsp. [2] przy 27°C, to bezdyskusyj-
ny pozostaje sam mechanizm ‒ krowy podczas ekspozycji na 
zbyt wysokie temperatury otoczenia nie mogą odprowadzić 
dostatecznej ilości ciepła, następuje jego kumulacja, co skut-
kuje zaburzeniem termoregulacji i wystąpieniem stresu ciepl-
nego [17]. Inicjowane są wówczas behawioralne i fizjologicz-
ne reakcje organizmu, mające na celu zmniejszenie produkcji 
ciepła i zwiększenie jego strat, by utrzymać temperaturę ciała 
w obrębie normalnych zakresów. Zapewnienie homeostazy 
i dostosowanie się organizmu do stresu termicznego jest wy-
nikiem zintegrowanych działań, w które zaangażowane są 
układ nerwowy i endokrynny [4].

Konsekwencje stresu cieplnego

Początkowe reakcje krów mlecznych na stres cieplny obejmu-
ją: wzrost temperatury rektalnej, zwiększenie pocenia się i czę-


