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I DNA

Wielkoczgsteczkowy zwigzek chemiczny wystepujgcy u wszystkich organizmow zywych.
Petni role nosnika informacji genetycznej. Zbudowany z podjednostek zwanych nukleotydami:
adeniny (A), cytozyny (C), tyminy (T), guaniny (G). Nukleotydy te utozone sg na szkielecie
cukrowym i fosforanowym. Czgsteczka DNA tworzy dwuniciowg helise.
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Ze wzgledu na fakt, ze nie jest to podrecznik akademicki z petng Swiadomoscig posunelismy o LNL/ R ? .
sie do pewnych uproszczen, starajgc sie jednak zachowa¢ mozliwie przystepny f \N\A /” 7o @ Tymina (T)
imerytoryczny charakter przekazu. Inspiracjg do powstania tej publikacji byto opracowanie: b’“ ' ”tﬁ
Understanding Genetics and Complete Genetic Disease and Trait Definition, The Irish Cattle oxc‘f,;,o QLO
Breeding Federation (ICBF) (McClure M., McClure J.) z 2016 roku, ktore na catym swiecie 0*7 | G ()

uznawane jest za cenne zrodto informacji o chorobach genetycznych bydta.

Do niniejszego opracowania wybraliSmy — w naszej ocenie — najistotniejsze genetyczne

cechy uzytkowe oraz wady genetyczne bydta.

W tym miejscu chcielibysmy serdecznie podziekowac Kolezankom i Kolegom z Dziatu GEN
CHROMOSOM

Hodowli PFHBiPM oraz dr Kacprowi Zukowskiemu za pomoc i cenne uwagi. Fragment DNA odpowiedzialny AN, .
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Rozne formy tego samego genu.
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Dana cecha moze by¢ warunkowana
przez jeden gen, wdwczas jest to cecha

monogenowa lub przez wspodtdziatanie

PODWOINA

kilku genow, wowczas jest to cecha HELISA DNA
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W kazdym miejscu DNA
moze dojs¢ do mutacji,
czyli spontanicznych zmian
materiatu genetycznego.

Mutacje mogg by¢:

e letalne — powodujg smier¢ zwierzecia w okresie zarodkowym lub w ciggu kilku dni od urodzenia;

® niekorzystne — majg negatywny wptyw ekonomiczny, nie doprowadzajg jednak do smierci
zwierzecia;

® korzystne — wptywaja pozytywnie na cechy fenotypowe zwierzat, np. biatka mleka;

® ciche — nie powodujg zmian w funkcjonowaniu organizmu.

Ze wzgledu na charakter zmian w ciggtosci tancucha DNA wyroézniamy:

® substytucje — podstawienie jednego z nukleotydow nainny (np. Ana C, T na G, itp.);
®insercje — wstawienie fragmentu DNA do genu;
@ delecje — usuniecie jednego badz kilku nukleotyddw z danego genu.

Wszystkie wymienione powyzej mutacje mozna wykry¢ poprzez genotypowanie metodg
mikromacierzy SNP.

U ssakow (w tym rowniez u bydta) kazdy gen wystepuje w dwoch kopiach — organizmy diploidalne.
Jedna kopie genu osobnik dostaje od matki, a drugg kopie genu od ojca (50% + 50%). U wiekszosci
organizmow geny wystepujg w postaci dwoéch lub wiecej swoistych odmian — alleli. Organizm,
ktory posiada dwie kopie takiego samego genu (dwa identyczne allele) nazywany jest organizmem
homozygotycznym, zas taki ktory posiada dwie rozne wersje tego samego genu (dwa rozne allele)

nazywany jest osobnikiem heterozygotycznym.

Allele mogg mie¢ charakter:

® dominujacy (oznaczany duza literg) — oznacza to, ze jesli w parze alleli (organizm diploidalny)
chociaz jeden bedzie dominujgcy — cecha i tak sie objawi;

® recesywny (oznaczany matg literg) - cecha wystgpi jedynie wtedy, gdy allel recesywny
sparowany bedzie z drugim allelem recesywnym;

® kodominujacy (wspotdziatajacy) — prezentowana jest cecha kodowana przez oba allele;

® addytywny (kumulujgcy) — intensywnosc cechy jest uzalezniona od ilosci kopi genu.

Cechy monogenowe autosomalne recesywne — dziedziczenie

Cecha recesywna oznacza, ze cecha pojawi sie jedynie jesli zwierze bedzie mie¢ dwie kopie
zmutowanego allelu danej cechy (po jednej zmienionej kopii od kazdego z rodzicéw). Jesli osobnik
odziedziczy jedng zmieniong kopie i jedng prawidtowg kopie, wtedy w wiekszosci przypadkow
osobnik taki bedzie zdrowym nosicielem, poniewaz obecnos$¢ prawidtowej kopii zamaskuje
obecnos¢ zmienionej kopii. Osobniki z jedng kopig zmutowanego allelu bedg miaty niezmieniony
fenotyp — cecha nie ujawni sie, lecz uszkodzony wariant genu moze zostac przekazany potomstwu.

Buhaj/Krowa AA ‘ Aa ‘ aa

. AA-50% o
AA AA-100% Aa50% Aa-100%
AA-50% ﬁ?_‘ég;’ Aa-50%
-50¢ ° _E0O°
Aa-50% 2a-25% aa-50%
. Aa-50% .
Aa-100% aa50% aa-100%

Dziedziczenie autosomalne recesywne: AA — osobnik z dwoma kopiami genu normalnego (homozygota dominujgca) — zdrowy, Aa — osobnik
z jedng kopig genu normalnego i jedng kopig genu zmutowanego (heterozygota) — nosiciel, aa — osobnik z dwiema kopiami genu
zmutowanego (homozygota recesywna) — chory.

Z przedstawionej powyzej tabeli wynika:

1. Kojarzenie zdrowego zwierzecia (AA) ze zdrowym (AA) daje 0% szans na urodzenie chorego
cielecia (aa).

2. Kojarzenie zdrowego zwierzecia (AA) z nosicielem (Aa) daje 0% szans na urodzenie chorego
cielecia (aa).

3. Kojarzenie zdrowego zwierzecia (AA) z chorym (aa) daje 0% szans na urodzenie chorego
cielecia (aa).

4, Kojarzenie zwierzecia bedacego nosicielem (Aa) z drugim nosicielem (Aa) daje: 25% szans
na urodzenie zdrowego osobnika (AA), 50% na urodzenie nosiciela (Aa) i 25% szans na
urodzenie zwierzecia dotknietego chorobg (aa).

5. Kojarzenie zwierzecia bedgcego nosicielem (Aa) z chorym (aa) daje 50% szans na urodzenie
cielecia bedgcego nosicielem (Aa) i 50% szans na urodzenie cielecia chorego (aa).

6. Kojarzenie zwierzecia chorego (aa) z drugim chorym (aa) daje 100% szans na urodzenie
zwierzecia chorego (aa).
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Cechy monogenowe autosomalne dominujace — dziedziczenie

Cecha dominujgca oznacza, ze zwierze majgce chociaz jedng kopie zmutowanego allelu danej
cechy zostaje dotkniete chorobg lub ujawnia sie dana cecha w fenotypie.

Buhaj/Krowa AA Aa aa
o AA-50% o
AA-100% 207 Aa-100%
AA-50% AR Aa-50%
Aa-50% 23-25% aa-50%
o Aa-50% o
Aa-100% 23-50% aa-100%

Dziedziczenie autosomalne dominujgce: AA — osobnik z dwoma kopiami genu zmutowanego (homozygota dominujgca) — chory, Aa— osobnik
z jedna kopig genu normalnego i jedng kopig genu zmutowanego (heterozygota) — chory, aa — osobnik z dwiema kopiami genu normalnego
(homozygota recesywna) — zdrowy.

Z przedstawionej powyzej tabeli wynika:

1. Kojarzenie zdrowego zwierzecia (aa) ze zdrowym (aa) daje 0% szans na urodzenie chorego
cielecia (AA lub Aa).

2. Kojarzenie zdrowego zwierzecia (aa) z chorym (Aa) daje 50% szans na urodzenie zdrowego
cielecia (aa) i 50% szans na urodzenie cielecia chorego (Aa).

3. Kojarzenie zdrowego zwierzecia (aa) z chorym (AA) daje 100% szans na urodzenie chorego
cielecia (Aa).

4. Kojarzenie zwierzecia chorego (Aa) z drugim chorym (Aa) daje: 25% szans na urodzenie
zdrowego osobnika (aa) , 75% szans na urodzenie zwierzecia chorego (50% Aa i 25% AA).

5. Kojarzenie zwierzecia chorego (Aa) z chorym (AA) daje 100% szans na urodzenie cielecia
chorego (50% Aa, 50% AA).

6. Kojarzenie zwierzecia chorego (AA) z drugim chorym (AA) daje 100% szans na urodzenie
zwierzecia chorego (AA).

Cecha addytywna oznacza, ze kazda kopia allelu cechy zwieksza efekt cechy, a zwierze
z 1 allelem bedzie miato fenotyp, ktory jest miedzy tym, co jest widoczne u zwierzecia
z 2 lub O kopiami allelu. Najlepszym przyktadem cech charakteryzujgcych sie addytywnym
typem dziedziczenia sg cechy zwigzane z mlecznoscig: wydajnosc mleka, ttuszczu oraz biatka.

Kodominacja - zjawisko polegajgce na wystepowaniu dwoch alleli danego genu, z ktorych
zaden nie jest recesywny ani dominujacy. Allele tego genu s3 sobie rowne. Jeden i drugi biorg
taki sam udziat w tworzeniu fenotypu. Oznacza to, ze w fenotypie ujawniajg sie cechy kodowane
przez oba geny (na przyktad umaszczenie bydta).

W 2009 r. miedzynarodowy zespdt 300 badaczy z 25 krajéw donidst o zsekwencjonowaniu
genomu bydta (Bos taurus). Wyniki badan zostaty opublikowane w tygodniku Science
z 24 kwietnia 2009 r. Wzorcem gatunku byta krowa rasy hereford nazywajgca sie Dominnete
01449. Badania trwaty 6 lat i kosztowaty 53 mln dolardw. Wyniki badan wykazaty, ze genom
bydta sktada sie z 3 mld par zasad. Zawiera on ponad 22 tys. genow, sposrod ktérych 14 tys.
jest takich samych, jak u wszystkich gatunkéw ssakéw. Okoto 80% genow bydta jest takich samych,
jak u cztowieka (Jedraszczyk 1, 2010).



. CYTRULINEMIA Skrét/innanazwa: | CT
Typ cechy: LETALNA
o . L Typ dziedziczenia: AUTOSOMALNE
Spis zagadnien RECESYWNE
Oznaczenie Symlek: | CNC - NOSICIEL
Cytrulinemia 9 CNF - WOLNY
CNS - CHORY
Niedobor syntetazy monofosforanu urydyny (DUMPS) 10
Syndrom wrodzonego braku odpornosci (BLAD) m Opis
Deficyt cholesterolu (CDH) 12 Dotkniete ta chorobg cieleta w zyciu ptodowym rozwijajg sie prawidtowo. Pierwsze objawy
Haplotypy holsztynéw 13 pojawiajg sie po uptywie okoto 24 godzin od urodzenia. Zmniejsza sie wowczas u zwierzat odruch

ssania, wysuwa sie jezyk i wystepuje slinotok. Przez kolejne 3-5 dni zwierzeta mogg zaczac
HH1 13 poruszac sie ,bez celu” czesto napierajgc gtowa na przedmioty. Ponadto cieleta przewracajg sie,
majg drgawki i ryczg. Wystgpienie tych objawdw zwiastuje szybkie padniecie (Kaweckaiin., 2019).

HH3 13
HH4 14 Nosiciele nie wykazujg zadnych fenotypowych objawow wystepujgcej u nich mutacji.
HH5 14
HH6 14 Etiologia
HH7 14 . . . L . L
Objawy kliniczne tego zaburzenia wynikajg z zatrucia amoniakiem z powodu btedu
Brachyspina 15 w cyklu mocznikowym. Cykl ten jest procesem biochemicznym zachodzacym w watrobie,
w ktorym gromadzacy sie w organizmie amoniak (toksyczny produkt uboczny katabolizmu biatek)
Zespot znieksztatcen kregostupa (CVM) 16 jest przeksztatcany w mocznik, ktory jest wydalany z moczem. Wada cyklu wynika z niedoboru
. . . 17 jednego z enzymow biorgcych udziat w cyklu, a mianowicie syntetazy argininobursztynianowej
Niedobor czynnika XI (ASS) — kodowanej przez gen ASSI. Brak tego enzymu prowadzi do gromadzenia sie cytruliny
Osla stopa (Mule foot) 18 oraz amoniaku.
Zwyrodnienie barwnikowe siatkéwki (Blind_RP1) 19
Beta-kazeina A2 w mleku 20 Podtoze genetyczne
- i 21
Kappa-kazeina w mleku Citrullinaemia jest wrodzonym btedem metabolizmu spowodowanym mutacjg w genie ASSI.
Polimorfizm genu SCD1 22 W zdrowym organizmie gen ten koduje biatko zbudowane z 412 aminokwaséw. W wyniku
mutacji dochodzi do podstawienia cytozyny (C) w tymine (T). W ten sposob powstaje wadliwa
DGATT 23 wersja genu, ktora powoduje zsyntetyzowanie nieprawidtowo ztozonego biatka, ktore posiada
Red factor 24 juz tylko 86 aminokwasow.
VRC (Dominant Red) 26
Bezroznos¢ 27
Bibliografia 29
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NIEDOBéR SYNTETAZY Skrét / inna nazwa: DUMPS, HHD
MONOFOSFORANU Typ cechy: LETALNA

Typ dziedziczenia: AUTOSOMALNE
URYDYNY (DUMPS) RECESYWNE

Oznaczenie Symlek: | DPC - NOSICIEL
DPF - WOLNY
DPS - CHORY

Opis

DUMPS jest jedng z najwczesniej wykrytych wad genetycznych u bydta powodujgcych zamieranie
zarodkdw w zyciu ptodowym. Zmutowany gen okresla sie mianem genu zamieralnosci zarodkow
— zarodki homozygotyczne recesywne pod wzgledem tego genu obumierajg w drogach rodnych
krowy po okoto 35 -40 dniach od jej zacielenia. W efekcie tego krowa wchodzi w kolejny cykl
rujowy, a wiec okazuje sie niecielna mimo opuszczenia jednej rui. Zwierzeta heterozygotyczne
(nosiciele) rozwijajg sie w zyciu ptodowym prawidtowo. W dalszym zyciu stwierdza sie u nich
podwyzszong zawartos¢ kwasu ortowego w mleku i moczu, co wynika z deficytu syntetazy
monofosforanu urydyny. Zaburzenie to nie wptywa jednak na wartosc uzytkowg zwierzat.

Etiologia

Choroba ta polega na uposledzeniu produkcji syntetazy monofosforanu urydyny (UMPS) —
enzymu odpowiedzialnego za przeksztatcanie kwasu orotowego w monofosforan urydyny
(UMP). Monofosforan urydyny jest niezbednym sktadnikiem nukleotydéw pirymidynowych.
Ze wzgledu na to, ze nukleotydy s3g potrzebne w znacznych ilosciach podczas rozwoju
embrionalnego wystgpienie tej mutacji (homozygota recesywna) powoduje $mieré¢ zarodka
w okoto 40. dniu cigzy (Kaminskiiin., 2005).

Podtoze genetyczne

Podtozem molekularnym defektu genetycznego DUMPS jest mutacja punktowa w genie
UMPS, w kodonie aminokwasowym nr 405. Substytucja cytozyny (C) na tymine (T) w kodonie
CGA warunkujgcym arginine powoduje powstanie sekwencji TGA. Konsekwencjg tej zamiany
jest przedwczesny koniec translacji biatka, co z kolei skutkuje utratg aktywnosci syntetazy
monofosforanu urydyny (swengeriin., 1993).

Skrét/inna nazwa: BLAD, HHB, WRODZONY
NIEDOBOR LEUKOCY-
TARNYCH CZASTECZEK
ADHEZYJINYCH

SYNDROM
WRODZONEGO
BRAKU ODPORNOSCI

Typ cechy: LETALNA
( B LA D) Typ dziedziczenia: AUTOSOMALNE
RECESYWNE

Oznaczenie Symlek: | BLC - NOSICIEL
BLF - WOLNY
BLS - CHORY

Opis

Cieleta obcigzone tg mutacjg w formie homozygotycznej charakteryzujg sie brakiem odpornosci
1 clerpig na czeste, powtarzajace sie infekcje bakteryjne. Owrzodzenia wewngatrz i wokot jamy
gebowej, biegunki oraz czeste zapalenia przewodu pokarmowego uniemozliwiajg wtasciwe
wykorzystanie pobieranego pokarmu. Masa ciata chorych zwierzat zwykle stanowi okoto 60%
normy. Wymienione objawy prowadzg do opdznionego wzrostu i rozwoju cielat, ktére zwykle
padajg w pierwszych miesigcach zycia na skutek infekcji wyniszczajgcych organizm.

Etiologia

Zespot BLAD u bydta po raz pierwszy opisano w 1983 roku. Jest to letalna choroba genetyczna
o charakterze recesywnym wystepujgcg przede wszystkim u bydta HF (Pareek i Kaminski, 1996).
Jego istotg jest zanik funkcji obronnych leukocytow, tj. biatych ciatek krwi. Cieleta obcigzone
tg mutacjg w formie homozygotycznej charakteryzujg sie brakiem odpornosci. Nosiciele BLAD
wykazujg petng sprawnos¢ immunologiczng (obronng). Charakteryzujg sie czesto takze wysoka
wartoscig hodowlang. Wykazano miedzy innymi, ze krowy nosicielki mutacji produkowaty
wiecej mleka i biatka niz ich potsiostry o prawidtowym genotypie. Jest to jeden z powoddw
rozprzestrzeniania sie tej mutacji w populacji.

Podtoze genetyczne

Przyczyng wystepowania BLAD jest mutacja punktowa genu ITGBZ kodujgcego podjednostke
beta-2 integryny. Dochodzi do zmiany adeniny (A) na guanine (G) w sekwencji kodujgce;
tej glikoproteiny btonowej, a w konsekwencji zmiany aminokwasu z kawasu asparaginowego
na glicyne (Shuster i in, 1992; Daetwyler i in., 2014).



DE FICYT Skrét / inna nazwa: CDH, HCD
CHOLESTE ROLU Typ cechy: LETALNA
Typ dziedziczenia: AUTOSOMALNE
RECESYWNE
Oznaczenie Symlek: | CDC - NOSICIEL
CDF - WOLNY
CDS - CHORY

Opis

Deficyt cholesterolu (CDH) po raz pierwszy zostat opisany jako nowa wada genetyczna u bydta
holsztynskiego w roku 2015. CDH dziedziczy sie autosomalnie recesywnie, a zatem do petnego
ujawnienia sie symptomadw klinicznych osobnik musi posiadac¢ wadliwy wariant genu od obojga
rodzicow. Chore zwierzeta ging w ciggu kilku dni lub miesiecy po urodzeniu. Objawy choroby
to przede wszystkim przewlekta, nieuleczalna biegunka oraz niedowaga bedgca konsekwencjg
braku apetytu (KaminskiiRus¢, 2016). Czeste powiktania to zapalenie ptuc iich obrzek (Grossiin., 2016).

Etiologia

Przyczyng choroby jest powstawanie wadliwego biatka APOB, ktore jako element lipoprotein
jest odpowiedzialne za wigzanie lipidow. Dysfunkcja APOB wywotuje zaburzenia w metabolizmie
lipidow, syntezie cholesterolu, biosyntezie steroidow i funkcjonowaniu bton plazmatycznych,
co w konsekwencji objawia sie spowolnieniem wzrostu i obnizeniem zdrowotnosci. Analiza
populacji wykazata, ze zrodtem mutacji jest potnocnoamerykanski buhaj Maughlin Storm.
Intensywne wykorzystanie tego byka i jego potomstwa spowodowato rozpowszechnienie mutacji
w obrebie praktycznie kazdej populacji bydta rasy holsztynskiej na catym Swiecie.

Podtoze genetyczne

Choroba spowodowana jest rozlegta insercjg (wstawieniem) sekwencji DNA dtugosci 1300 par
zasad w genie kodujgcym biatko apolipoproteine B (APOB). Wstawienie dodatkowego fragmentu
DNA do genu APOB wywotuje powstanie przedwczesnego kodonu ,stop” i znaczne skrdcenie
biatka APOB, co z kolei prowadzi do jego dysfunkcji.

HAPLOTYPY
HOLSZTYNOW

Prowadzona na $wiecie ocena genomowa bydta oprocz powszechnie znanych korzysci,
zwigzanych przede wszystkim z pracg hodowlang, dostarcza takze dane pozwalajgce wykryc
nowe geny letalne. Analiza dziedziczenia sprzezonych grup markerow u dziesigtek tysiecy krow ras
pétnocnoamerykanskich: holsztynskiej, Jersey i Brown Swiss pozwolita na zidentyfikowanie pieciu
nowych recesywnych smiertelnych haplotypow (vanRaden iin. 201). Naukowcy szukajgc popularnych
haplotypdw, ktdre nigdy nie sghomozygotyczne u zywych zwierzat wykazaliistnienie 5 haplotypow
powodujgcych zamieranie zarodkow lub poronienia, ale tylko w sytuacji, gdy wystepujg w stanie
homozygotycznym (Kaminski i Rus, 2017). Nazwano je HH1, HH3 i HH4, itd. gdzie pierwsze H oznacza
Holstein, a drugie H haplotyp.

HH1 Przeprowadzone badania ujawnity, ze przyczyng

zaburzenia jest mutacja w genie APAFI powodujaca
zamiane cytozyny na tymine. Zmiana ta, jak sie przewiduje,

Typ cechy: LETALNA skraca o okoto jednga trzecig kodowanego biatka APAFI
Typ AUTOSOMALNE ik aktywui tvd tot 1). Biatk
dziedziczenia: | RECESYWNE (czynnik aktywujacy peptydaze apoptotyczng 1). Biatko

Oznaczenie

HH1C - NOSICIEL

APAF1 jest niezbedne dla prawidtowego rozwoju cewy
nerwowej. Homozygotycznosc¢ dla tego allelu powoduje

Symiek: HHIF - WOLNY naturalng spontaniczng aborcje, a w konsekwencji oznacza
HH1S - CHORY réwniez zmniejszong ptodnos¢ u buhajow nosicielskich
(Adamsiin., 2016).
Mutacja zachodzi w genie SMCZ (substytucja tyminy
HH3 . ; ;
na cytozyne) w chromosomie 8. Prowadzi to do zmiany
Typ cechy: LETALNA fgnyloalaniny na seryne w tancuchu polipeptydoyvym
biatka. Prawidtowy gen jest niezbedny w procesach mitozy,
Typ AUTOSOMALNE : :
drtedziczenia: | RECESYWNE naprawy DNA u ssakow, oraz strukturalnego utrzymania

Oznaczenie
Symlek:

HH3C - NOSICIEL

HH3F - WOLNY
HH3S - CHORY

chromosomdw. Przypuszcza sie, ze mutacja powoduje
zmniejszong zdolnos¢ do hydrolizy ATP, co prowadzi
do uposledzonej aktywnosci kondensacji chromosomow
w czasie mitozy (McClureiin., 2014).



Typ cechy: LETALNA
Typ dziedzi- AUTOSOMALNE
czenia: RECESYWNE

Oznaczenie

HH4C - NOSICIEL

Symlek: HH4F - WOLNY
HH4S - CHORY

Typ cechy: LETALNA

Typ AUTOSOMALNE

dziedziczenia: | RECESYWNE

Oznaczenie

HH5C - NOSICIEL

Symlek: HH5F - WOLNY
HH5S - CHORY

Typ cechy: LETALNA

Typ AUTOSOMALNE

dziedziczenia: | RECESYWNE

Oznaczenie

HH6C - NOSICIEL

Symlek: HH6F - WOLNY
HH6S - CHORY

Typ cechy: LETALNA

Typ AUTOSOMALNE

dziedziczenia: | RECESYWNE

Oznaczenie
Symilek:

HH7C - NOSICIEL
HH7F - WOLNY
HH7S - CHORY

Mutacja zachodzi w genie GART. Przyczyng zaburzenia
jest substytucja adeniny na cytozyne, a w konsekwencji
zmiany aminokwasu w budowanym biatku (asparagina
zostaje zastgpiona treoning). Prawidtowy gen jest
wymagany do syntezy de novo puryn, ktore sg kluczowymi
sktadnikami DNA, RNA i ATP. Przewiduje sie, ze utrata
funkcji tego genu spowoduje smier¢ zarodka w krotkim
czasie po zaptodnieniu (Fritziin., 2013).

Kolejny haplotyp dla rasy holsztynskiej odkryto w 2016
roku. Przyczyna tej letalnej mutacji jest delecja (usuniecie)
138 nukleotyddéw na chromosomie 9. Delecja obejmuje
gen TFBIM kodujgcy enzym transferaze dimetylo-
adenozynowg 1, niezbedng podczas rozwoju zarodka
(Cooper iin., 2013).

Nastepny recesywny haplotyp u rasy holsztynskiej (HH6)
zostat odkryty we Francji w 2018 roku (Fritz i in, 2018).
Wykryta mutacja miata charakter przyczynowy —nastepuje
zastapienie adeniny przez guanine w obrebie genu SDEZ
kodujgcego homolog do utrzymywania telomerow,
biatko niezbedne do stabilnosci genomu u eukariotow.
W wyniku mutacji powstaje dysfunkcyjne biatko
(pomniejszone o 83 aminokwasy). Zarodek dotkniety
chorobg w uktadzie homozygotycznym recesywnym ginie
w pierwszych 35 dniach cigzy.

Nowy embrionalny $miertelny haplotyp zlokalizowano
na chromosomie 27. Mutacja zachodzi w genie CENPU
— gen kodujacy biatko centromerowe U, niezbedne do
prawidtowej segregacji chromosomow podczas mitozy.
Zmutowany allel jest delecjg 4 nukleotydow w eksonie 11
(Hozé lin., 2020).

Skrét /inna nazwa:

BRACHYSPINA

HAPLOTYP HHO, HHO

Typ cechy: LETALNA

Typ dziedziczenia: AUTOSOMALNE
RECESYWNE

Oznaczenie Symlek: | BYC - NOSICIEL
BYF - WOLNY
BYS - CHORY

Opis

Zespot brachyspiny jest recesywng, dziedziczng, smiertelng wadg bydta rasy holsztynsko-
fryzyjskiej. Oznacza to, ze wada ta ujawni sie tylko wtedy, gdy zardwno buhaj jak i kojarzona z nim
krowa bedg nosicielami zmutowanego genu. 25% potomstwa takiej pary zostanie dotknietych
chorobg, kolejne 50% bedzie nosicielami, za$ pozostate 25% to zwierzeta w petni zdrowe.
Nosicielstwo brachyspiny jest bezobjawowe, dlatego jeszcze do niedawna wykrycie tej mutacji
nie byto mozliwe. Termin Brachyspina oznacza ,skrécony kregostup” i jest to gtowna anatomiczna
cecha osobnikow obcigzonych tym defektem. Inne symptomy wystepujgce u osobnikéw chorych
to poronienia (0,16% krow w populacji) i martwe urodzenia po normalnie przebiegajacej cigzy.
Inne objawy to bardzo niska waga urodzeniowa cielgt oraz niedorozwoj narzgdow wewnetrznych
takich jak np. nerki, serce, gonady (Rusc¢ i Kaminski, 2015).

Etiologia

Jednym z najpowazniejszych zagrozen dla prawidtowego rozwoju komorki jest tworzenie sie
wigzan krzyzowych miedzy sgsiadujgcymi nicmi DNA. Ich usuwanie jest procesem niezmierne
skomplikowanym i zaangazowanych jest w nie wiele biatek, w tym biatka FA (biatka szlaku
niedokrwisto$ci Fanconiego). To wtasnie usuniecie (delecja) niewielkiego fragmentu DNA
w obszarze genu kodujgcego jedno z biatek FA jest przyczyng brachyspiny. Defekt ten po raz
pierwszy pojawit sie u buhaja Sweet-Haven Tradition urodzonego w 1974 r. Brachyspina opisana
zostata dopiero w 2007 r. jako pojedynczy recesywny defekt genetyczny.

Podtoze genetyczne

Podtozem genetycznym brachyspiny jest delecja (usuniecie) fragmentu DNA (3,3 tysiecy par
zasad) w genie FANCI. Dochodzi do usuniecia 25, 26 i 27 eksonu, co w konsekwencji prowadzi
do zmiany ramki odczytu i powstania biatka o zmienionej strukturze.



Skrét/inna nazwa: CVM, HHC

ZESPOL )
ZNIEKSZTALCEN Typ cechy: LETALNA

Typ dziedziczenia: AUTOSOMALNE
KREGOStLUPA (CVM) RECESYWNE

Oznaczenie Symlek: | CVC - NOSICIEL
CVF - WOLNY
CVS - CHORY

Opis

Typowymi objawami choroby sg zmiany dotyczace uktadu kostnego. Ptody poronione przed 260
dniem cigzy, a takze cieleta donoszone, ale martwo urodzone, odznaczajg sie skroconym odcinkiem
szyjnym i piersiowym kregostupa, obustronnym i symetrycznym zesztywnieniem $rédstopia,
srédrecza i nadgarstkow oraz usztywnieniem i wykreceniem pecin. W wiekszosci przypadkow
wystepujg ubytki i deformacje w kregach oraz ich nieprawidtowe potaczenia z zebrami. Zmiany
w obrebie kregostupa powodujg czesto urazy lub zniszczenie rdzenia kregowego. Objawy te mogg
wystepowac z réoznym natezeniem, dlatego bardzo czesto postawienie diagnozy w kierunku
CVM wymaga przeprowadzenia sekcji. Niezaleznie od zmian patologicznych w uktadzie kostnym
anomalie zwigzane z CVM mogg dotyczy¢ rowniez uktadu oddechowego i krwionosnego i mogg
powodowac m.in. wady serca oraz deformacje duzych naczyn wiencowych (Rusé¢ i Kaminski, 2007).

Etiologia

Zespot znieksztatcen kregostupa po raz pierwszy zostat opisany 2000 roku przez dunskich
naukowcow, lecz dotychczasowe dane wskazujg, ze wada ta wywodzi sie z hodowli bydta
holsztynsko-fryzyjskiego w USA od jednego syna buhaja Osborndale Ivanhoe, tego samego,
od ktérego rozpoczat sie problem choroby BLAD. Przyczyng choroby jest mutacja zmiany
sensu, w wyniku ktorej powstaje nieprawidtowo zbudowane biatko transportujgce UDP-
N-acetyloglukozoaminy do aparatu Golgiego. Czasteczki te niezbedne sg m. in. do syntezy
nukteotyddw bedgcych podstawowg jednostka budulcowg DNA.

Podtoze genetyczne

Podtozem genetycznym CVM jest mutacja zmiany sensu G>T w pozycji 559 genu SLC35A3.
Substytucja guaniny (G) na tymine (T) w kodonie aminokwasowym w pozycji 180 powoduje
zamiane aminokwasu waliny na fenyloalanine w tancuchu peptydowym. Konsekwencja tej zmiany
jest synteza biatka transportowego o zmienionej strukturze.

Skrét /inna nazwa: FXI, FACTOR XI

NIEDOBOR
CZYNNIKA XI Typ cechy: WARUNKOWO

Typ dziedziczenia: AUTOSOMALNE
RECESYWNE

Oznaczenie Symlek: | XIC — NOSICIEL
XIF - WOLNY
XIS - CHORY

Opis

Niedobor czynnika Xl jest to autosomalne recesywne zaburzenie, wystepujgce w Swiatowej
populacji bydta holsztynskiego. Osobniki homozygotyczne recesywne majg dtuzszy czas
krzepniecia krwi, a w ich mleku moze pojawiac sie krew. Chore zwierzeta czesto sg anemiczne
oraz wykazujg podwyzszong podatnos¢ na infekcje m. in. na zapalenie ptuc, zapalenie gruczotu
mlekowego czy zapalenie macicy. Niedobor czynnika XI obniza takze zdolnosci rozrodcze. U czesci
chorych osobnikéw objawy kliniczne mogg wystgpi¢ dopiero w pdzniejszym okresie zycia,
chociaz obserwuije sie u nich wyzszg $miertelnosc i zachorowalnosc. Zwierzeta heterozygotyczne
nie wykazujg objawdw klinicznych, jednak czes¢ z nich wykazuje predyspozycje do spontanicznych
krwotokow (Jolly iin., 2010).

Etiologia

Dotkniete tg mutacjg zwierzeta majg obnizony poziom czynnika XI we krwi. Czynnik Xl
jest enzymem z grupy proteaz serynowych niezbednym w prawidtowym przebiegu procesu
krzepniecia krwi.

Podtoze genetyczne

Badania przeprowadzone przez Marrona 1 wsp. wykazaty, ze mutacja polega na insercji
(wstawieniu) segmentu 76 par zasad w eksonie 12 genu kodujgcego czynnik XI — czynnik
krzepniecia krwi. Insercja zawiera tancuch zasad adeniny (A), ktore zawierajg ponadto kodon ,stop”
uniemozliwiajgcy wytwarzanie biatka o petnej dtugosci (Kawecka iin., 2019).



ogLA STOPA Skrét/inna nazwa: MFD, HMM, SY,
SYNDACTYLY
(M U LE FOOT) Typ cechy: NIEKORZYSTNA
Typ dziedziczenia: AUTOSOMALNE
RECESYWNE
Oznaczenie Symlek: | MFC - NOSICIEL
MFF - WOLNY
MFS - CHORY

Opis

Zaburzenie to nazywane syndaktylig (Syndactyly), co oznacza ,potgczony palec”. Dotkniete tg
mutacjg zwierzeta majg zespolone palce, wykazujg rézne stopnie kulawizny i mogg chodzi¢ powoli
(Kaminski i Rus¢, 20017).

Etiologia

Mutacje tg zidentyfikowano u wielu ras bydta, jednak wiekszos¢ dokumentacji dotyczy
jej wystepowania w amerykanskich holsztynach. Zaburzenie to przyciggneto znaczng uwage,
gdy byk, ktory okazat sie nosicielem sptodzit ponad 60 000 chorych cielat.

Podtoze genetyczne

W zaleznosci od rasy bydta odnotowywane s3g inne przyczyny mutacji. W rasie Holstein
za podstawe molekularng tego zaburzenia podaje sie niekonserwatywne podstawienie CG na AT
w genie LRP4 (Duchesne i in,, 2006). Gen ten ma kluczowe znaczenie dla tworzenia i utrzymywania
potgczenia nerwowo-miesniowego.

Skrét / inna nazwa: RETINIS PIGMENTOSA
WARUNKOWO LETALNA

ZWYRODNIENIE
BARWNIKOWE Typ cechy:

Typ dziedziczenia: AUTOSOMALNE

SIATKOWKI RECESYWNE
(BLl N D_Rp]) Oznaczenie Symlek: | XIC - NOSICIEL

XIF - WOLNY
XIS - CHORY

Opis

Zwyrodnienie barwnikowe siatkowki (Retinitis pigmentosa) to schorzenie, ktore charakteryzuje
zte widzenie wieczorem i nocg oraz zawezenie obszaru widzenia.

Etiologia

Fenotypowg konsekwencjg mutacji BLIND RP1 jest postepujgca degeneracja fotoreceptorow,
prowadzgca do catkowitej slepoty u homozygot, ktére moga sie urodzi¢ widzace, ale tracg wzrok
wraz z uptywem czasu.

Podtoze genetyczne

Chorobe tg powoduje mutacja w obszarze genu RP1 polegajgca na insercji jednej pary zasad (A)
w chromosomie 14, co powoduje przesuniecie ramki odczytu w kodonie 791. Skutkiem mutacji
jest zakonczenie syntezy biatka trzynascie aminokwasdw pézniej (Michot i in., 2016).



BETA-KAZEINA skrot/inna | pop2 csN2

A2A2 W MLEKU

Typ cechy: KORZYSTNA

P | AUTOSOMALNE KODOMINUJACE
dziedziczenia:

Oznaczenie

AlAl - MLEKO TYLKO Z BETA-KAZEINA Al
Symlek:

AlA2 - MLEKO Z BETA-KAZEINA Al | A2
A2A2 - MLEKO TYLKO Z BETA-KAZEINA A2

Opis

Mleko i1 produkty mleczne sg uwazane za pozywne produkty spozywcze, jednak w niektorych
przypadkach spozycie mleka moze powodowac problemy zdrowotne. Sposrdd biatek obecnych
w mleku, kazeiny zastuguja na szczegdlng uwage, poniewaz wariant genetyczny zwigzany z kazeing
jest coraz czesciej wskazywany za przyczyne powstawania alergii i uczulen. Najczestsze warianty
kazeiny to biatka Ali A2. Opublikowane dotychczas badania sugeruja, ze za reakcje alergiczng
moze by¢ odpowiedzialne mleko zawierajgce kazeine typu Al (Osten-Sacken, 2018), zas jego eliminacja
z diety 1 zastgpienie mlekiem zawierajgcym wytacznie beta-kazeine A2 moze prowadzic
do redukcji nietolerancji laktozy i alergii na biatka mleka a nawet moze wigzac sie z tagodzeniem
objawow autyzmu i schizofrenii (Jiangin i wsp., 2016). Ponadto badania wykazaty, ze spozycie mleka,
ktore zawiera tylko wariant Al-kazeiny moze by¢ istotnym czynnikiem ryzyka wystgpienia cukrzycy
typu 1, choroby niedokrwiennej serca, miazdzycy, zespotu nagtej smierci niemowlat.

Etiologia

W mleku moze wystepowac 12 wariantoéw -kazeiny okreslanych nazwami Al, A2, A3, B, C, D, E,
F, G, H1, H2 oraz I. W populacji bydta mlecznego najczesciej wystepujg izoformy Al i A2, mniej
popularng formg jest wariant B, zas$ pozostate formy wystepujg bardzo rzadko (Farrell i in., 2004).
Jedyng roznicg pomiedzy izoforma Ali A2 jest jeden aminokwas, powodujgcy zmiane w trawieniu
tych biatek. W wyniku trawienia kazeiny w formie Al, wytwarza sie peptyd o nazwie BCM-7
(beta-kazomorfina-7), ktéry nie jest obecny podczas trawienia kazeiny A2. Bioaktywny peptyd
BCM-7 moze negatywnie wptywac na trawienie mleka a takze wskazywany jest jako czynnik
zwigzany ze zwiekszonym ryzykiem wystgpienia chorob uktadu krgzenia, miazdzycy oraz cukrzycy
typu l.

Podtoze genetyczne

Sekwencja genu kodujgcego kazeine A2 rozni sie od tej kodujgcej Al zmiang w kodonie CCT > CAT,
co powoduje zastgpienie proliny (A2) przez histydyne (Al, B) na pozycji 67 w sekwencji
aminokwasowej (Suchocki, Szyda & Kaminski, bd). Gen ten ze wzgledu na kodominacyjny
charakter wymusza preferencje osobnikdw homozygotycznych. Wynika to z faktu, ze jedynie
homozygotyczne osobniki o genotypie A2A2 s3 w stanie produkowac mleko zawierajgce wytgcznie
biatko A2A2.

KAPPA- KAZEI NA Skrét / inna nazwa: CSN3, K-CASEIN

W MLEKU Typ cechy: KORZYSTNA

Typ dziedziczenia: AUTOSOMALNE RECESYWNE

Oznaczenie Symlek: | AA - KAZEINA KAPPA TYPU AA
AB - KAZEINA KAPPA TYPU AB
BB - KAZEINA KAPPA TYPU BB
AE - KAZEINA KAPPA TYPU AE
EB - KAZEINA KAPPA TYPU EB
EE - KAZEINA KAPPA TYPU EE

Opis

Z punktu widzenia przydatnosci technologicznej mleka bardzo wazng role odgrywa gen kappa-
kazeiny. W populacji bydta holsztynsko-fryzyjskiego gen ten wystepuje w postaci trzech
alleli: A, B i E. Wyniki licznych badan jednoznacznie wykazaty, ze allel B wptywa najkorzystniej
na tzw. przydatnos¢ technologiczng mleka. Krowy o genotypie BB w pordéwnaniu do krow
o genotypie AA produkujg mleko charakteryzujgce sie krotszym czasem koagulacji o 10% -30%,
wiekszg o 20%-100% zwieztoscig powstatego skrzepu oraz wyzszg o 5%-8% wydajnosciag
Swiezego i dojrzatego sera (Czerniawska-Pigtkowska, Kamieniecki, 2004). Korzystne sg rowniez warianty
AB i EB, poniewaz obie kombinacje pozwalajg zwiekszy¢ przydatnos¢ technologiczng mleka,
a uzyskiwany efekt jest na poziomie posrednim miedzy genotypami AA i BB. Krowy z genotypem
AE i EE nie poprawiajg serowarskich wtasciwosci mleka (Kaminski, 1996; Azevedo i in., 2008 ).

Etiologia

Gen kodujacy kappa-kazeine w populacji bydta holsztynsko-fryzyjskiego wystepuje w trzech
najczestszych wariantach A, Bi E. Allele te warunkujg zmiany sekwencji aminokwasowej w biatku
kappa-kazeiny co zmienia jej wtasciwosci technologiczne szczegdlnie istotne w zakresie produkcji
serow. Allel B jest zwigzany z odpornoscig termiczng, krétszym czasem krzepniecia, lepszymi
zrostami i micelami o roznych rozmiarach, ktore sg preferowane w produkcji sera.

Podtoze genetyczne

Wariant A w genie-kappa kazeiny (CSN3) jest uznawany jako podstawowy. W przypadku wariantu
B, nastepuje zmiana aminokwasu w pozycjach: 157 (zmiana treoniny na izoleucyne), oraz 169
(zmiana kwasu asparaginowego na alanine). W przypadku wariantu E nastepuje zamiana 176
aminokwasu z seryny na glicyne.



Skrét/inna nazwa: SCD

POLIMORFIZM

GENU SCD1 Typ cechy: KORZYSTNA

Typ dziedziczenia: AUTOSOMALNE RECESYWNE

Oznaczenie Symlek: | SCDC - WYZSZE NIZ PRZECIETNE
WARTOSCI HODOWLANE W ZAKRESIE
ZAWARTOSCI BIALKA | TLUSZCZU

SCDF - FENOTYP DZIKI

SCDS - NAJWYZSZE WARTOSCI
HODOWLANE W ZAKRESIE
ZAWARTOSCI BIALKA | KWASOW
TLUSZCZU

Opis

Desaturaza stearoilo-CoA (A9-desaturaza) jest kluczowym enzymem odpowiedzialnym
za metabolizm kwasow ttuszczowych w gruczole mlekowym i innych tkankach. W genie SCD1
kodujgcym A9-desaturaze wystepujg dwa allele: C i T. Polimorfizsm w obszarze tego genu
wptywa na aktywnos¢ w/w enzymu w gruczole mlekowym, co w konsekwencji zmienia profil
kwasow ttuszczowych w mleku. A9-desaturaza odpowiada za przeksztatcenie niekorzystnych
dla zdrowia cztowieka nasyconych kwasow ttuszczowych w nienasycone kwasy ttuszczowe,
ktorych prozdrowotne dziatanie jest mocno ugruntowane w literaturze. Jednoczesnie obserwuije sie
silng korelacje pomiedzy izoformg genu SCDT a zawartoscig biatka w mleku. Za najkorzystniejszg
wersje genu SCDTuznaje sie allel TT, ktory skorelowany jest z wysokg zawartoscig biatka w mleku.

Etiologia

Desaturaza stearoilo-CoA (SCD1) jest enzymem wytwarzanym przez gen SCDI. Enzym ten
odpowiedzialny jest przede wszystkim za tworzenie podwojnego wigzanie cismiedzy 9 a10 weglem,
powodujac przeksztatcenie srednio- i dtugotancuchowych kwaséw nasyconych w ich nienasycone
odpowiedniki. Mutacja w obrebie tego genu powoduje zmiane aktywnosci katalitycznej enzymu
1tym samym wptywa na proporcje nienasyconych kwasow ttuszczowych w mleku bydta.

Podtoze genetyczne

Gen kodujgcy SCDT u bydta zmapowano w chromosomie 26, polimorfizm w eksonie 3 genu SCD1
(zamiana cytozyny na tymine) powoduje zastgpienie aminokwasu z alaniny (GCG) na waline (GTG)
w powstatym biatku SCD.

DGAT1 Typ cechy: KORZYSTNA

Typ dziedziczenia:

CECHA ADDYTYWNA

Opis

Schennink i wsp. (2007) stwierdzili, ze polimorfizm genu DGATT ma wptyw na sktad ttuszczu
mlecznego. Allel, ktory koduje lizyne (AA) byt zwigzany z wyzszg z wyzszg zawartoscig kwasu C16:
0 oraz nizszg C14: O oraz C18 — nienasyconego sprzezonego kwasu linolowego. W wyniku
tych badan stwierdzono, ze selekcja moze w istotny sposob przyczyni¢ sie do zmiany
profilu kwasow ttuszczowych w ttuszczu mleka krowiego. Mleko krow rasy holsztynsko-
fryzyjskiej odmiany polskiej czarno-biatej o genotypie AA/GC charakteryzuje sie znacznie
wyzszg zawartoscig ttuszczu i biatka ogolnego, a co za tym idzie wyzszg zawartoscig
energii brutto w porownaniu z mlekiem krow o genotypie GC/GC. Ponadto, mleko krow
o genotypie AA/GC zawiera wiecej suchej masy oraz suchej masy bezttuszczowej.
Jednakze mleko kréw o genotypie GC/GC charakteryzuje sie wyzszym (tj. korzystniejszym
do produkcji serow) stosunkiem ttuszczu do biatka (Strzatkowska i in., 2005).

U krow rasy Jersey zaobserwowano wptyw zamiany lizyny na alanine na wiekszosc
analizowanych cech. Allel kodujacy lizyne (AA) zwigzany jest z wyzszym procentem ttuszczu
i biatka w mleku oraz wyzszg wydajnoscia ttuszczu, natomiast allel kodujgcy alanine (GC) z wyzszg
wydajnoscig mleka (Komisarek i in., 2009).

Etiologia

Przyczyna wystepowania tej cechy jest mutacja w genie DGATI. Koduje on acylotransferaze
diacyloglicerolowg 1 — enzym katalizujgcy ostatni etap syntezy triglicerydow. Enzym ten odgrywa
kluczowg role w rozwoju nabtonka wydzielniczego gruczotu mlekowego oraz zapoczgtkowanie
procesu laktacji.

Podtoze genetyczne

W wyniku analizy sekwencji genu DGAT] zidentyfikowano dwunukleotydowg substytucje AA>GC,
skutkiem ktorej jest zastgpienie lizyny przez alanine w pozycji 232 kodowanego polipeptydu
(Winter iin., 2002).



Umaszczenie bydta
holsztynskiego zalezne
jest od dwdéch gendw:
genu COPA i genu MCIR.

Gen COPA (nazwa zwyczajowa — Dominant Red / dominujgca czerwien) jest genem dominujgcym
i ma dwa allele. Gen MCIR ma 4 allele, ale jako gen recesywny ujawni sie fenotypowo (bedzie
miat wptyw na kolor umaszczenia zwierzecia) tylko w przypadku, gdy zwierze jest homozygota
recesywng wzgledem genu COPA (nie ma ani jednej kopii dominujgcej tego genu).

Skrét/inna nazwa: BLACK/RED COAT COLOUR
RED FACTOR HAPLOTYPE HBR

HAPLOTYPE HHR
MCI1-R
MSH

Typ cechy: KORZYSTNA

Typ dziedziczenia: AUTOSOMALNE RECESYWNE

Oznaczenie Symlek: | RDC - FENOTYP CZARNY/CZERWONY
RDF - FENOTYP CZARNY
RDS - FENOTYP CZERWONY

Gen MSHR (zwany rowniez genem MCIR) koduje receptor dla hormonu stymulujgcego
melanocyty. Receptor ten kontroluje poziom tyrozynazy w melanocytach. Tyrozynaza
jest enzymem ograniczajgcym biorgcym udziat w syntezie melanin: wysokie poziomy tyrozynazy
powodujg wytwarzanie eumelaniny (ciemny kolor, np. brgzowy lub czarny), podczas gdy niskie
poziomy tyrozynazy powodujg wytwarzanie feomelaniny (jasny kolor, np. czerwony lub zotty).
Kiedy hormon stymulujgcy melanocyty (MSH) wigze sie z jego receptorem, poziom tyrozynazy
wzrasta, co prowadzi do produkcji eumelaniny.

Dzisiaj wiadomo, ze istniejg cztery allele genu MSHR (MCIR) (Klungland i in., 1999):

® dominujacy czarny (Ed);
e czarny / czerwony (Ebr);
® czerwony typu dzikiego (E+);

® recesywny czerwony (e).

Allel typu dzikiego

(E+) koduje normalny funkcjonalny receptor dla MSH. W uktadzie E+E+ produkowany jest zarowno
czarny jak i czerwony barwnik. Bydto o genotypie E+E+ moze miec prawie dowolny kolor,
zalezny od poziomu produkowanego MSH, lub tez inne geny mogg przejgc¢ kontrole warunkujgc
jakie pigmenty sg wytwarzane. Przewaznie u takich zwierzat czesci ciata oddalone od tutowia,
np. konczyny, szyja, czy gtowa bedg ciemniejsze niz ktoda. Allel E+ jest neutralny, co oznacza,
ze kolor siersci jest warunkowany przez allel, z ktérym wystepuje on w parze.

Allel Ed

Zawiera mutacje zmieniajgcg 99 aminokwas z leucyny na proline. Powstata czgsteczka MSHR
ulega ekspresji konstytutywnej, tj. jest aktywowana bez potrzeby wigzania MSH. Powoduije to stale
wysoki poziom tyrozynazy, a tym samym produkcje eumelaniny (kolor czarnej siersci).

Allel e

Allel e zawiera delecje pojedynczej zasady — nastepuje przesuniecie ramki odczytu i powstaje
przedwczesny kodon stop przy aminokwasie 15. Prowadzi to do powstania niefunkcjonalnego
receptora, a zatem niski poziom tyrozynazy, co powoduje wytwarzanie feomelaniny (kolor siersci
czerwonej).

Allel czarny / czerwony (Ebr)

Powoduje powstanie czerwonego koloru po urodzeniu, ktory zmienia sie w czarny w mtodym wieku.

Poniewaz jedna kopia allelu Ed jest wystarczajgca do wytworzenia funkcjonalnych czasteczek
MSHR, a tym samym do uzyskania koloru czarnej siersci, allel ten jest dominujacy, podczas
gdy allel e jest recesywny. Tak wiec czern dominuje nad czerwienig. Kolejnos¢ dominacji
to Ed> Ebr> E +> e. Zwierzeta o genotypach EdEd, EdEbr, EAE+ lub Ede bedzie czarne.

Biorgc pod uwage gen MCIR tylko zwierzeta o genotypie ee lub E+e bedg miaty czerwone
umaszczenie.



VRC Skrét/inna nazwa: | VARIANT RED, HDR

(DOMINANT RED) ~ Twecechy KoRZYSTNA

Typ dziedziczenia: AUTOSOMALNE RECESYWNE
Oznaczenie Symlek: | VRC - FENOTYP CZERWONY
(HETEROZYGOTA)

VRF - FENOTYP CZARNY
VRS - FENOTYP CZERWONY

Opis

Pierwszym zwierzeciem, u ktérego wykryto ekspresje genu VRC byta krowa rasy holsztynskiej
(HOCANF3541221, SURINAM SHEIK ROSABEL-RED) urodzona 21 pazdziernika 1980. Zwierze
to posiadato czerwono-biate umaszczenie chociaz zadne z jej rodzicow nie mogto miec recesywnego
genu czerwonego umaszczenia. Testy genetyczne wykazaty, ze krowa ta pod wzgledem genu
umaszczenia MCIR (melanocortin 1 receptor) byta homozygotg dominujacg (EdEd), czyli powinna
mie¢ czarne umaszczenie. Odmienne od oczekiwan byto réwniez umaszczenie potomstwa,
gdyz sposrod 32 potomkow 15 byto czerwono-biatych. Przyktad tej krowy pokazat ze musi istniec
dodatkowy gen dominujacy, dajgcy czerwone umaszczenie (Leduc iin., 2006).

Etiologia

Poréwnujgc sekwencje catego genomu osobnikow wykazujgcych ekspresje genu VRC, z sekwencjg
zwierzat kontrolnych Capitaniin. (2014) zidentyfikowali mutacje przyczynowa. Mutacja dotyczyta
substytucji cytozyny na tymine (C>T) w genie COPA (nazwa zwyczajowa — Dominant Red),
ktory koduje kompleks biatek odpowiedzialnych za umaszczenie zwierzat.

W wyniku mutacji dochodzi do zmiany w budowie biatka (arginina zostaje zastgpiona
przez cysteing). Gen COPA jest niezalezny od genu MCIR, gtéwnego genu kontrolujgcego
kolor czarny i czerwony u holsztynéw. W przypadku braku allelu Dominant Red — kolor
umaszczenia zalezny bedzie od genu MCIR. Przy jednej kopii allelu Dominant Red, zwierze bedzie
czerwono-biate (jego potomstwo w 50% rowniez bedzie czerwono-biate). Przy dwoch kopiach
allelu Dominant Red zwierze bedzie czerwono-biate, a 100% jego potomstwa odziedziczy te ceche.
W przypadku, gdy zwierze bedzie pod wzgledem genu MCIR EdEd, a bedzie miato chociaz jedng
kopie Dominant Red, zwierze takie bedzie czerwone.

Skrét/inna nazwa: POLLED
Typ cechy: KORZYSTNA
Typ dziedziczenia: AUTOSOMALNE DOMINUJACE

BEZROZNOSC

Oznaczenie Symlek: | POF/pp - Z ROGAMI
POC/Pp - BEZROZNY (NOSICIEL)
POS/PP - BEZROZNY

Opis

Bezroznosc jest korzystng ekonomicznie cechg. W praktyce istniejg dwie metody uzyskiwania
bezroznosci: dekornizacja rogdw chemicznie lub fizycznie oraz hodowla ras bezroznych. Pierwsza
z metod obcigzona jest wieloma wadami, do ktorych nalezg: wysoki koszt, naktad czasu, bol i stres
zwierzat oraz obnizenie dobrostanu zwierzat. Genetycznie uwarunkowana bezroznosc¢ pozwala
na nieinwazyjne, dtugoterminowe rozwigzanie problemow zwigzanych z mechaniczng
lub chemiczng dekornizacja. Dominujacy typ ekspresji genu bezroznosci czyni selekcje w kierunku
bezroznosci zdecydowanie szybszg, kiedy robiona jest celowo. Wszystkie zwierzeta majace
chociaz jedng kopie allelu bezroznosci bedg bezrogie. Wynika z tego, ze wszystkie zwierzeta
rogate nie posiadajg zadnego allelu odpowiadajgcego za bezroznosc. Wybierajgc na ojca buhaja
bezroznego mamy zatem pewnos¢, iz niezaleznie od fenotypu i genotypu matki otrzymamy
minimum 50% potomstwa naturalnie pozbawionego rogow. Majgc na uwadze wyniki badan
wskazujgcych brak roznic miedzy zwierzetami bezrogimi oraz rogatymi w odniesieniu
m.in. do cech ptodnosci oraz uzytkowosci miesnej, zwtaszcza hodowcy bydta miesnego powinni
byc zainteresowani wykorzystaniem zwierzat naturalnie bezrogich.

Podtoze genetyczne

Juz od 1960 roku wiadomo, ze bezroznos¢ dziedziczy sie na zasadzie dziedziczenia
autosomalnego dominujgcego ale dopiero rozwoj badan z zakresu genetyki molekularnej pozwolit
na ustalenie potozenia gendéw odpowiedzialnych za wystepowanie rogow w okreslonym regionie
bydlecego autosomalnego chromosomu 1 (BTAT). Rzeczywisty gen, pozostaje jednak nadal
do ustalenia. Aktualnie zlokalizowano tez co najmniej dwa typy mutacji (minimum dwa rozne
allele) znajdujacych sie w locus bezroznosci (polled locus) na chromosomie BTAI. Jedna
z mutacji zostata nazywana typem ,celtyckim” poniewaz jest charakterystyczna dla ras bydta
skandynawskiego, irlandzkiego, szkockiego, angielskiego, Wysp Normandzkich oraz Francji
po region alpejski, druga okreslana jest typem ,fryzyjskim” i odnosi sie do catej grupy zwierzat
z rodziny bydta holsztynskiego.

e Allel Poll_C (celtycki) - wystepuje u zwierzat z linii nordyckiej i brytyjskiej.
e Allel Poll_F (fryzyjski)- wystepuje w liniach fryzyjskiej i holsztynskiej.



Nazwa cechy (wady genetycznej)

CYTRULINEMIA

NIEDOBOR SYNTETAZY(DNLIJOMI\LCS);:OSFORANU URYDYNY DPF DPC DPS
SYNDROM WRODZONEGO BRAKU ODPORNOSCI (BLAD) BLF BLC BLS
DEFICYT CHOLESTEROLU (CDH) CDF CDC CDS

HAPLOTYP HHI1 HHI1F HHI1C HH1S
HAPLOTYP HH3 HH3F HH3C HH3S
HAPLOTYP HH4 HH4F HH4C HH4S
HAPLOTYP HHS HHS5F HH5C HHS5S
HAPLOTYP HH6 HHGF HH6C HHG6S
HAPLOTYP HH7 HH7F HH7C HH7S

BRACHYSPINA BYF BYC BYS

ZESPOL ZNIEKSZTALCEN KREGOSLUPA (CVM) CVF CcvC CVsS
NIEDOBOR CZYNNIKA XI XIF XIC XIS

OSLA STOPA (MULE FOOT) MFF MFC MFS
ZWYRODNIENIE BARWNIKOWE SIATKOWKI (BLIND_RP1) RP1F RPI1C RP1S

BETA-KAZEINA A2A2 W MLEKU

ATAT — mleko tylko z beta-kazeing Al;
ATA2 — mleko z beta-kazeing Ali AZ;
A2A2 — mleko tylko z beta-kazeing A2.

KAPPA-KAZEINA W MLEKU

AA — kazeina kappa typu AA;
AB - kazeina kappa typu AB;
AE — kazeina kappa typu AE;
EB — kazeina kappa typu EB;
EE — kazeina kappa typu EE;
BB - kazeina kappa typu BB.

VRC (DOMINANT RED)

VRF — umaszczenie czarne;
VRC — umaszczenie czerwone;
VRS — umaszczenie czerwone.

BEZROZNOSC

POF/pp — z rogami;
POC/Pp — bez rogow;
POS/PP — bez rogow.

SO

POLIMORFIZM GENU SCD1

SCDC - wyzsze niz przecietne wartosci
hodowlane w zakresie zawartosci biatka
ittuszczu;

SCDF — fenotyp dziki;

SCDS - najwyzsze wartosci hodowlane

w zakresie zawartosci biatka i kwasow ttuszczu;

RED FACTOR

Ed Ed — umaszczenie czarne;

Ed Ebr — umaszczenie czarne;

Ed E+ — umaszczenie czarne;

Ed e — umaszczenie czarne;

Ebr Ebr — umaszczenie czarne/czerwone;

Ebr E+ — umaszczenie czarne/czerwone;

Ebr e — umaszczenie czarne/czerwone;

E+ E+ — umaszczenie czerwone typu dzikiego;
E+ e — umaszczenie czerwone typu dzikiego;
e e — umaszczenie czerwone.

CNF CNC CNS
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