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- »5 panel test« + MYHM

Genske bolezni konj
pasme quarter

Besedilo: Tamara Ferme, mag. inz. zoot.

Rejci in lastniki konj se poleg ¢udovitih trenutkov, ki jih preZivimo s svojimi Stirinoznimi
prijatelji, velikokrat sreCamo tudi z manj ljubimi trenutki, ki na nas vplivajo tako
custveno kot finan¢no. Poskodbe in bolezni so del nasega in konjevega Zivljenja, zato je
pomembno, da smo seznanjeni z moznostmi, ki zmanjsajo tveganje, kjer je to mogoce.

Vsi Zrebci pasme quarter morajo imeti pred reglstracgo potomstva opravl)en genskt testi »5 panel test« na pet dednih bolezni.
(Foto: www.agha.com)

oskodbe in nekatere bolezni
Pnas presenetijo nepripravlje-
ne, medtem ko lahko na razvoj
genskih bolezni vplivamo z genski-

mi testi in odgovornim parjenjem. V
skladu s svojim poslanstvom si Ame-

risko zdruZenje konj pasme quarter
(AQHA) prizadeva za izobraZevanje
¢lanov, dobrobit konj in integriteto
pasme. AQHA je med vodilnimi rej-
skimi organizacijami, ki se zavzema-
jo za gensko testiranje dednih bole-

zni. Tako morajo imeti od leta 2015
naprej vsi Zrebci pred registracijo
potomstva opravljene genske teste
na pet dednih bolezni: hiperkale-
micno periodi¢no paralizo (HYPP),
polisaharidno shrambno miopatijo
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(PSSM), maligno hipertermijo (MH),
pomanjkanje glikogen razvejajofega
encima (GBED) in dedno regionalno
oslabitev koZe (HERDA). Poleg tega
s0 uvedli tudi avtomatske zaznamke
(N/N) pri registraciji Zrebet, katerih
starSa sta negativna za vseh pet te-
stiranih bolezni. V novembru pa je
AQHA na konvenciji sprejela predlog
in tako imenovanemu »5 panel te-
stu« dodala Se testiranje za miopatijo
teZke miozinske verige (MYHM).

O genskih boleznih

Genske bolezni so posledica spre-
memb na verigi DNA, ki vplivajo na
spremenjen genski zapis. Mutacije
nastanejo tekom pomnoZevanja ve-
rige DNA pri deljenju celic in se de-
dujejo pri razmnoZevanju, zato jim
lahko ob natan¢nem beleZenju sle-
dimo nazaj vse do konja, pri katerem
se je mutacija zgodila. Ko pride do
mutacij na genu, lahko spremenjen
genski zapis vpliva na zdravje ko-
nja. Potomec od vsakega starSa prej-
me polovico genov, torej je vsak gen
zapisan v dveh ponovitvah, ki pa sta
lahko enaki (homozigot) ali razli¢ni
(heterozigot). Pri rezultatih je obi-
cajen gen (»wild type«) zapisan kot
»N«, mutirane razli¢ice pa pri HYPP
kot »H«, HERDA kot »HRD«, GBED
kot »G«, MH kot »MH«, PSSM kot
»PSSMi« in MYHM kot »MY«. Pri
boleznih z dominatno mutacijo se le-
-ta izrazi Ze, Ce potomec prejme eno
kopijo mutiranega gena, pri obeh
mutiranih kopijah gena pa je lahko
stanje Se slab$e. Pri recesivnih bole-
znih se le-te razvijejo, e sta prisotni
obe kopiji okvarjenega gena. Konji z
eno kopijo okvarjenega recesivne-
ga gena se smatrajo kot prenasalci,
saj sami bolezni ne razvijejo, lahko
pa mutiran gen v 50 % prenesejo na
svoje potomce.

AQHA je na svoji spletni strani ustva-
rila zavihek, kjer je na kratko opisa-
nih vseh Sest genskih bolezni, ki se
jih trenutno testira (www.agha.com/
genetics).
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Poco Bueno, priznan Zrebec v cuttingu, ki ga povezujejo z mutacijo za HERDO. (Fofo: www.agha.com)

MYHM

Gre za bolezen na genu MYH1, ki se
izraZa v dveh oblikah, povzrocenih
z isto gensko mutacijo. Prva obli-
ka je »immune-mediated myositis«
(IMM) - izraZa se kot epizode hude
misicne atrofije z avtoimunskim od-
zivom. Druga oblika je »non-exerti-
onal rhabdomyolysis« ali »vezanje,
ki se izraZa kot huda misi¢na bole¢i-
na, spremljajo jo poSkodbe, ni pove-
zana z gibanjem, lahko pa je poveza-
na z misi¢no atrofijo.

Testiranje za MYHM je od 1. decem-
bra naprej avtomatsko vklju¢eno

v testiranje genskih bolezni. 0Od 1.
januarja 2023 naprej bo za Zreb-
ce pred registracijo potomstva to-
rej potrebno opraviti testiranje na
Sest genskih bolezni. Za vse Zrebce,
ki imajo opravljen »5 panel test,
dodatno testiranje za MYHM ni ob-
vezno, vendar pa AQHA ponuja mo-
znost dodatnega testiranja samo
Za MYHM za vse konje, ki imajo
opravljen »5 panel test« in je njihov
genetski material Se primeren za
testiranje, po ceni 20 ameriskih do-
larjev. Po preteku prehodnega ob-
dobja testiranje zgolj za MYHM ne
bo ve¢ mogoce.
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HYPP

HYPP je avtosomalna dominantna
bolezen, ki je posledica mutacije na
11. kromosomu gena SCN4A. Pozitiv-
ni homozigoti (H/H) niso primerni za
registracijo znotraj AQHA. Prizadeti
so tako homozigoti kot heterozigoti
za mutiran gen, vendar so simptomi
pri heterozigotih $ibkejsi. Bolezen se
kaZe v obliki ob¢asnih napadov mi-
$i¢nih kréev in slabosti, lahko pride do
kolapsa, napad lahko spremlja oteZeno
glasno dihanje zaradi paralize dihalne
poti. Med napadi konji ne kaZejo zna-
kov bolezni. Kot sprozilci napadov se
pojavljajo krma, bogata s kalijem, ana-
stezija in stres. Zdravljenje vkljucuje
preprosto vadbo, krmljenje koruznega
sirupa na podlagi inzulina za stimu-
lacijo prehajanja kalija, epinephrine,
acetazolamide in kalcijev glukonat.
Mutacija vpliva na pove¢ano misi¢no
maso, zato so bili potomci Zrebca Im-
pressive, pri katerem so zaznali mu-
tacijo, zelo zaZeljeni. Trenutno naj bi
bilo v populaciji ameriskih konj pasme
quarter prizadetih okrog 4,4 % Zivali,
najve¢ med konji »halter«.

HERDA

HERDA je avtosomalna recesivna
bolezen koZe, ki je posledica mu-

Konj, prizadet s PSSM1, pri katerem je opazna misicna atrofija. (Foto: pssmhorses.com)

tacije na 1. kromosomu gena PPIB.
Oboleli so zgolj konji, ki so podedo-
vali dva mutirana alela, pri heteroz-
igotih se bolezen ne izrazi, mutiran
alel pa lahko prenesejo na potomce.
Pri pasmi ameriSkega quarter konja
je priblizno 3,5 % prenaSalcev, naj-
ve¢ med konji, ki so namenjeni delu
z %ivino (»cutting and cow horses«).
Prizadeti konji ob rojstvu ne kaZejo
znakov bolezni. Tekom odrasc¢anja
se ta zafne izrazati v obliki poca-
si zaceljenih ran, brazgotin in lezij,
predvsem na hrbtu. Hujsi simptomi
se razvijejo po drugem letu staro-

sti, saj so klini¢ni znaki povezani s
sedlanjem in stresom. Pojavljajo se
seromi, hematomi, odprte rane, od-
stopanje/lupljenje koZe, poleg tega
pa se koZa ne zaceli. Pos§kodbe koZe
so posledica preve¢ elastitne koZe
zaradi nepravilne oblike kolagena in
so hujSe na delih konja, ki so bolj iz-
postavljeni soncu (UV). Ker terapija
ne obstaja, se prizadete konje obi-
¢ajno uspava. Mutaciji lahko sledi-
mo nazaj vse do Zrebca Poco Buena,
ki je tako kot Impressive eden izmed
vplivnih prednikov v populaciji ko-
nja AQH.
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PSSM

O PSSM1in PSSM2 ste lahko brali v prej-
$nji Stevilki Revije o konjih. Pri pasmi
ameriSkega quarter konja je trenutno
v »panel test« vkljueno testiranje za
PSSM1. Avtosomalna dominantna bole-
zen je posledica mutacije na genu GYS1
na 10. kromosomu. Poleg konj AQH so
PSSM1 odkrili Se pri ameriskih paint
konjih, appaloosah, nekaterih hladno-
krvnih pasmah in tudi pri ponijih. Kli-
ni¢ni znaki se pojavijo okrog petega leta
starosti (lahko tudi prej) kot miSicne
bolecine, zakrCenost, pretirano potenje,
onemoglost, nepravilosti pri gibanju in
miSi¢na atrofija. Stanje se poslabsa po
mirovanju, zato je za konje, diagnosti-
cirane s PSSM1 potrebno vsakodnevno
gibanje in dieta, ki vsebuje minimalne
koli¢ine ogljikovih hidratov. Po predni-
kih lahko sledimo bolezni nazaj vse do
zrebca Joa Hancocka, ki je bil potomec
kobile, kriZane s percheronom.

GBED

To je avtosomalna recesivna genska bo-
lezen, ki je posledica mutacije gena GBE1
na 26. kromosomu. V populaciji konj
AQH je med 8 % in 10 % prenasalcev,
najve¢ med konji »western pleasure«
in »cutting«. Poleg pasme ameriSkega
quarter konja je bolezen prisotna tudi v

PrenaSanje mutiranih genov

populaciji ameriskih paint konj. Obolela
Zrebeta, ki nosijo dve kopiji okvarjene-
ga gena, so mrtvorojena ali rojena zelo
slabotna in obi¢ajno zaradi misi¢ne sla-
bosti poginejo do 18. tedna starosti ali
pa so po diagnosticiranju evtanazirana.
Tkivo obolelih Zrebet nima GBE encim-
ske aktivnosti in ne more koristiti hranil
iz glikogena. Glikogen je pomemben vir
hranil v telesu, predstavlja energijo za
miSice, moZgane, vendar zaradi muta-
cije srce, skeletne miSice, jetra in mo-
Zgani ne morejo shranjevati in mobili-
zirati glikogena za normalno delovanje
glukozne homeostaze.

MH

MH je avtosomalna dominantna bole-
zen, pri kateri mutacija na 10. kromo-
somu gena RyR1 povzrod¢i spremembo
beljakovinskega produkta. Bolezen je
prisotna pri kenjih AQH, appaloosah,
ameriskih paint konjih, angleskih pol-
nokrvnih konjih, arabcih in ponijih ...
MH se pojavlja tudi pri ¢loveku, prasi¢u
in psu. Beljakovine ryanodin receptor
1 tvorijo kanale na sarkoplazmatskem
retikulumu za prenos kalcijevih ionov,
pricemer okvara ryanodinskega recep-
torja 1 povzroci pretirano sproscanje
kalcijevih ionov v mioplazmo skeletnih
misic. Spros¢anje kalcijevih ionov pov-

N MUTIRAN ALEL
N N/N N/MUT.
MUTIRAN ALEL | N/MUT. MUT./MUT.

Ce parimo dva konja z enim mutiranim alelom (N/MUT.), lahko v 25 % do-
bimo potomca brez mutacije. Pri recesivnih boleznih lahko v 50 % dobimo
prenasalca in v 25 % obolelega konja. Pri dominantnih boleznih pa v kar

75 % dobimo obolelega potomca.

N MUTIRAN ALEL
N N/N N/MUT.
N N/N N/MUT.

Ce parimo konja z enim mutiranim alelom (N/MUT.) s konjem brez mutacije
(N/N), lahko v 50 % dobimo potomca brez mutacije. Pri recesivnih boleznih

lahko v 50 % dobimo prenasalca, verjetnost obolelega potomca je ni¢na.
Pri dominantnih boleznih pa v 50 % dobimo obolelega potomca.

Zrebec, ki nosi okvarjen gen za HYPP.
(Foto: www.gstallions.com)

zro¢i hipermetaboli¢no stanje, togost,
povisano telesno temperaturo, povisan
sr¢ni utrip, nepravilno bitje srca, pote-
nje, plitvo dihanje, acidozo in obi¢ajno
tudi smrt. Konji razvijejo hipertermijo
in metaboli¢no acidozo med anastezijo
s halogeniranim anestetikom ali suk-
cinilholinom, redkeje tudi po izposta-
vljenosti stresu ali vznemirjenju.

Testiranje na genske bolezni
Testiranje za Sest zgoraj opisanih
genskih boleznih je za Zrebce pasme
quarter pred registracijo potom-
cev obvezno, medtem ko je za kobi-
le testiranje po volji rejca oziroma
lastnika. Pri dominantnih boleznih
je tveganje za obolele potomce ve-"
¢je, saj potomci zbolijo, ¢e od starSev
prejmejo le en okvarjen alel, torej se
je pri parjenju konj s temi genskimi
napakami potrebno zavedati posledic
ali se tak$nim parjenjem rajsi izo-
gniti. Pri parjenju konj, ki so prena-
Salci za recesivne genske bolezni, se
obolelim potomcem izognemo tako,
da prenasalce parimo le s konji, ki
nimajo genske napake za to bolezen.
Uradno priznani laboratorij s strani
AQHA za testiranje je UC Davis, po-
leg tega pa lahko informacije o petih
genskih boleznih (saj trenutno Se ne
testiramo MYHM) in genotipu vasih
konj dobite tudi v genskem laborato-
riju oddelka za zootehniko Biotehni-
Ske fakultete.




