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Al Cilj diplomskega dela je bil ugotoviti uporabo genskih testov v rejske namene pri
rejskih zdruZenjih, ki vodijo registre za pasmo ameriSki quarter konj. V
diplomskem delu smo se osredotocili na 6 najpogostejSih genskih bolezni za katere
se opravljajo testiranja, njihove klini¢ne znake, mehanizem delovanja in vzroke za
obolelost ter posledice in moznosti zdravljenja. Za primerjavo v aktivnostih,
povezanih z genskimi boleznimi smo uporabili najvec¢je, mati¢no zdruzenje v ZDA,
najve¢jo evropsko podruznico v Nemciji in pa podruznico v Sloveniji. Preverili
smo stanje v pasmi in ukrepe, ki jih posamezne drzave uvajajo, da bi preprecile
nenadzorovano Sirjenje genskih bolezni. Ugotovili smo, da velik delez populacije
nosi gene, ki povzroc¢ajo obolenja, Se posebej je to pogosto v strogo selekcioniranih
tekmovalnih podskupinah. Rejska zdruzenja se po vecini zavedajo tveganja in
poskuSajo tezave odpraviti, vendar ne dovolj temeljito, kar je morda posledica
tezavne implementacije obveznega testiranja in izvajanje selekcije pri pasmi, ki
Steje ve€ milijonov konj.

III



Vascer M. Uporaba genskih testov v rejskih organizacijah ameriskih quarter kon;.
Dipl. delo (UN). Ljubljana, Univ. v Ljubljani, Biotehniska fakulteta, Oddelek za zootehniko, 2017

DN
DC
CX
AU
AA
PP

PB

PY
TI

DT
NO
LA
AL
AB

KEY WORDS DOCUMENTATION

Dul

UDC 636.11/.16:575(043.2)=163.6

horse breeding/horses/breeds/ American Quarter Horses/genetics/genetic testing
VASCER, Marko

DOVC, Peter (supervisor)

SI-1000 Ljubljana, Jamnikarjeva 101

University of Ljubljana, Biotechnical Facutly, Department of Animal Science,
Academic Study Programme in Agricultute — Animal Production

2017

USE OF GENETIC TESTING IN BREED ORGANIZATIONS OF AMERICAN
QUARTER HORSES

B. Sc. Thesis (Academic Study Programmes)

VIIL, 17 p., 1 tab., 6 fig., 20 ref.

sl

sl/en

The aim of B. Sc. Thesis was to survey the use of genetic tests for breeding
purposes in the breeding associations which maintain registries for American
Quarter Horses. We focused on the six most common genetic diseases for which
testing 1s available, their clinical signs, known causes, consequences and treatment
options. For the purpose of comparion of their respective regulations, the main
association in the USA, the largest European Affiliate in Germany and the
Slovenian Affiliate were used. We checked the state of the breed and the measures
taken by the individual associations to prevent the uncontrolled spreading of the
genetic diseases in the population. A large part of the population carries genes that
cause diseases, especially subpopulations of horses in highly specialized
competition disciplines. Breed associations are mostly aware of the risks and are
trying to find solutions to the problem, but not thoroughly, which might be because
of difficult implementation of mandatory testing and selecion in the breed that
counts several million horses.
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1 UVOD

Ameriski quarter konj (AQH) je trenutno najbolj Steviléna pasma konj na svetu, pri maticni
organizaciji American Quarter Horse Association (AQHA) pa je bilo po podatkih iz
uvodnega dela pravilnika od zacetka vodenja rejske knjige (od leta 1940) registriranih vec
kot 5 milijonov konj. Konji so znani kot najbolj vsestransko uporabni, lahko ucljivi in
mirnega znacaja. Zaradi omenjenih lastnosti se Sirijo po celem svetu, pasma pa postaja
vedno bol;j Stevilcna (AQHA, 2017).

Vsem pozitivnim lastnostim navkljub pa ima pasma tudi precej dednih genskih bolezni za
katere, zaradi izjemnega napredka genetike v zadnjih letih, poznamo tudi vzroke na
molekularni ravni. Pri AQHA so kmalu spoznali nevarnosti nenadzorovanega S$irjenja
genskih bolezni in so, v nasprotju z mnogimi drugimi rejskimi organizacijami, ki si pred
resnico zatiskajo oci, zaceli uvajati ukrepe, s katerimi bi zajezili neZeleno razsirjanje
genskih bolezni, ki pestijo AQH. Do sedaj so identificirali 5 glavnih genskih bolezni, ki so
prisotne pri AQH in sicer: pomanjkanje glikogen razvejajocega encima (GBED), dedna
regionalna oslabitev koze (HERDA), hiperkalcemicna periodi¢na paraliza (HYPP),
polisaharidna hrambna miopatija (PSSM) in maligna hipertermija (MH). Pojavlja se tudi
ileokoli¢na aganglionoza (OLWS), vendar je trenutno Se ne obravnavajo tako resno kot pet
zgoraj navedenih bolezni (Hamilton, 2009).

V diplomskem delu smo poskuSali opredeliti staliS¢a rejskih organizacij do izvajanja
genskih testov in uporabljanja le-teh v namene izboljSanja pasme. Namen je bil ugotoviti
kako rejske organizacije v svoje programe vkljuCujejo genske teste in kako moznost
testiranja ter posledi¢no omejitve pri izdajanju rodovnika konju in vpis v rejsko knjigo
vpliva na bodo¢nost pasme.
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2 STANJE IN ZACETKI UPORABE GENSKIH TESTOV

AQHA je v svojem delovanju zelo napredna in inovativna organizacija. Konje je moc
registrirati samo pri maticnem zdruzenju v ZDA, kar omogo¢a AQHA velik nadzor nad
populacijo konj po celem svetu. Tako so leta 1998 uvedli obvezen (retrograden) pregled
DNK za vse plemenske Zivali, s ¢imer preverjajo starSevstvo, v zadnjih letih pa jim to
omogoca tudi relativno ucinkovit boj proti genskim boleznim, kot to doloa AQHA
pravilnik v ¢lenu REG108 (AQHA, 2017).

AQH je gensko najbolj raznolika pasma na svetu, obenem pa specificne linije konj
postajajo vedno bolj inbridirane zaradi zelje po ohranjanju najboljSih lastnosti pescice
vrhunskih konj. Po raziskavi, ki jo je delno sofinancirala AQHA, izvedli pa so jo
raziskovalci univerze v Minesoti (University of Minnesota), je postalo jasno, da so

dolocene genske bolezni izrazito pogosteje prisotne v podpopulacijah AQH (Hamilton,
2013).

Tako je danes splosno znano, da se je HYPP S§irila preko potomcev Zrebca Impressive
(slika 1). Njegovi potomci so bili pogosto izjemno omiSiceni in kot tak$ni so prednjacili v
disciplini halter in hkrati nenamerno Sirili HYPP. Impressive je imel izjemen vpliv na
podpopulacijo halter konj, dandanes je namrec registriranih ve¢ kot 350.000 konj, ki jim v

rodovniku lahko sledimo do tega zrebca (Caudill, 2008), nedavna raziskava pa je pokazala,
da je HYPP prisotna pri 1,5 % vzorca vseh AQH in 56,4 % vzorca halter konj (Hamilton,
2009). AQHA je ze leta 1996 HYPP definirala kot gensko napako in jo kot takSno uvrstila
na seznam neZelenih lastnosti pri AQH, kmalu zatem pa so uvedli pravila o obveznem
testiranju (Caudill, 2008).

Slika 1: Zrebec Impressive (Impressive, 2017)
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Podobno velja tudi pri cutting konjih, pri katerih je zelo velik delez nosilcev gena za
HERDA, in sicer 28,3 % konj iz vzorca je bilo pozitivnih na prisotnost tega gena, medtem
ko je v celotnem vzorcu 3,5 % konjev z genom za HERDA (Hamilton, 2009). Raziskovalci
Mississippi State University so nasli neposredno povezavo med Zrebcem Poco Bueno
(slika 2) in 95 % pozitivno testiranih konj, ostalth 5 % pa je povezanih z njegovimi
bliznjimi sorodniki. S parjenjem v sorodstvu, s katerim so Zeleli ohraniti vrhunske
tekmovalne lastnosti predvsem za disciplino cutting, in zaradi recesivnega avtosomnega
dedovanja, se je bolezen mocno razsirila, preden se je javnost, skupaj z rejci, zavedala
dejanskega problema (Steffanus, 2004).

Slika 2: Poco Bueno, najbolj znani prenasalec HERDA (Poco Bueno, 2017)

HYPP in HERDA sta bili zato prvi dve bolezni, ki sta pritegnili pozornost sploSne javnosti,
kmalu zatem pa so se pojavili tudi prvi genski testi in pravila o obveznem testiranju tudi za
druge napake.
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Preglednica 1: Pogostost genskih napak v podskupinah AQH (Hamilton, 2009)

Skupina HYPP PSSM GBED HERDA OLWS
AQH 1,5 11,3 11,0 3,5 0
Halter 56,4 28,2 5,1 0,8 0
Western Pleasure 1,1 8,0 26,3 12,8 0
Cutting 0 6,7 13,6 28,3 0
Reining 0 43 3,1 9.3 0
Working Cow Horse 0 5,7 9,5 11,5 0
Barrel Racing 1,2 1,4 1,2 1,2 0
Racing 0 2,0 0 0 0

HYPP - hiperkalcemi¢na periodi¢na paraliza, PSSM - polisaharidna hrambna miopatija, GBED -
pomanjkanje glikogen razvejajocega encima, HERDA - dedna regionalna oslabitev koze, OLWS - ileokoli¢na
aganglionoza

Najvecja pomanjkljivost, ki bi se morala obravnavati ¢im prej, je testiranje za OLWS. Ker
so pri AQH zazeleni enobarvni konji, do leta 2004, ko je prenehalo veljati »belo pravilo«
(»belo pravilo« je prepovedovalo registracijo zrebet, ki so imela bele oznake kjerkoli na
trupu, bele oznake na nogah preko kolena oz. sko¢nega sklepa, belo na spodnji ustnici oz.
bela lisa, ki je na glavi segala Cez linijo usta-oko) pa pisanih konj ni bilo mogoce
registrirati, (Flashy Paint ..., 2016) se tej tematiki ne posveca dovolj pozornosti. Znani so
namre¢ primeri, ko so potomci fenotipsko enobarvnih starSev kazali »frame overo« vzorec
(»frame overo« je barvni vzorec za katerega so znacilne manjSe ali vecje bele lise z
nepravilnim robom predvsem po konjevi glavi, vratu in trebuSnemu predelu), ker pa se na
to bolezen izjemno redko testira, se zgodi tudi, da pride do Zrebeta z OLWS.

Zrebec Living Large (slika 3) je pri AQHA
registrirani  veckratni svetovni prvak v
disciplini pleasure driving, obenem pa tudi
lep primer »frame overo« obarvanega konja.
Ker je zelo iskan tudi kot plemenski Zrebec,
med njegovimi potomci se najde tudi precej
svetovnih prvakov in podprvakov v razli¢nih
tekmovalnih  disciplinah, je eden od
najocitnejSih razlogov zakaj je tudi pri AQH
potrebno testiranje za OLWS (Living Large,
2017).

Slika 3: Obarvan AQH Living Large (Living Large, 2017)
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Raziskan je tudi primer AQH kobile, ki fenotipsko ni kazala »frame overo« obarvanosti,
posledica parjenja z zrebcem pasme American Paint Horse, ki je sicer bil pozitivno testiran
»frame overo«, pa je bilo OLWS zZrebe (Lightbody, 2002). Kljub temu, da nista bila oba
starSa AQH, pa to neizpodbitno dokazuje, da je gen za OLWS v pasmi prisoten, in ne
predstavlja ni¢ manjSe nevarnosti kot ostale genske bolezni. Kljub temu, da ni natan¢no
raziskano, zakaj je temu tako, pa je iz prakse razvidno, da se pri parjenju (fenotipsko)
enobarvnih AQH z npr. »frame overo« obarvanimi konji pasme American Paint Horse
pogosto povrze zrebe z minimalno izrazenim »frame overo« vzorcem. Ker so se AQH
desetletja selekcionirali proti pretiranim belim znamenjem, pa je mozno, da so tako nevede
izbirali konje, ki nosijo gene, ki nastopajo kot zaviralci bele barve. Tako so lahko
fenotipsko enobarvni konji z minimalnimi oznakami nosilci genov, ki sicer povzrocajo bele
oznake po celem telesu.
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3 GENSKE BOLEZNI

3.1 DEDNA REGIONALNA OSLABITEV KOZE (HERDA)

HERDA, znana tudi kot hiperelasti¢nost koze, je avtosomna recesivna lastnost, ki jo
primarno najdemo pri AQH in z njimi povezanimi pasmami (Steffanus, 2004).

Klini¢ni znaki HERDA se navadno ne pojavijo pred povprecno starostjo 1,5 leta, so pa
pogosto povezani z zaCetkom sedlanja ali fizi€no poSkodbo. Na konjih, ki jih prizadene
HERDA, lahko opazimo serome, hematome, odprte rane ali lus¢enje povrhnjice koze,
mlahavo in nagubano kozo, ki se ne povrne v prvotno stanje, ter brazgotine in bele dlake
na mestih zaceljenih poskodb (slika 4). Simptomi so pogostejsi v predelu hrbta, a se lahko
pojavijo kjerkoli na telesu. Lastniki pogosto porocajo o po€asnem in tezavnem celjenju ran.
Do sedaj ni bilo kakrSnegakoli dokaza o tem, da bi HERDA vplivala na notranje organe
(Finno in sod., 2009).

Raziskovalci so vzrok bolezni naSli na konjskem kromosomu 1, kjer je prislo do
substitucije G z A na kodonu 115 konjskega ciklofilina B. Ta gen zelo verjetno vpliva na
gubanje kolagenov, vendar natancen mehanizem S$e ni znan. Histoloski pregled vzorcev
pokaze, da imajo prizadeti konji tanjSi dermis, prav tako pa tudi tanjSa, razdrobljena in
nepravilno orientirana kolagenska vlakna v srednjem in globokem dermisu (Finno in sod.,
2009).

Trenutno za prizadete konje zdravilo ne obstaja. Priporoca se, da so taki konji v zaprtih
prostorih in brez fizi€nega kontakta z drugimi konji, saj tako obstaja manjSa moZnost za
nagubanje koze ali odprtje ran. Prizadeti konji so pogosto evtanazirani zaradi hudih ran, ki
jih povzro¢i HERDA (Finno in sod., 2009).

Slika 4: Konj, prizadet s HERDA (Hereditary Equine Regional Dermal Asthenia (HERDA), 2017)
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3.2  HIPERKALCEMICNA PERIODICNA PARALIZA (HYPP)

HYPP je avtosomalna dominantna lastnost, ki se pojavlja pri AQH in z njimi povezanimi
pasmami (Caudill, 2008).

Klini¢ni znaki pri prizadetih konjih so zelo razli¢ni, saj nekateri konji bolezenskih znakov
sploh ne kazejo, pri drugih pa so lahko tudi dnevno prisotne lokalne neprostovoljne
kontrakcije miSic. Klini¢ni znaki so podobni pri N/H in H/H konjih, vendar imajo
homozigotni osebki napade pogosteje in med napadom kazejo mocnejSe znake obstrukcije
zgornjih dihalnih poti (Finno in sod., 2009). Najpogostejsi znaki bolezni so tresenje misic,

v w

HYPP nastane zaradi substitucije nukleotida C za G na genu SCN4A, ki se nahaja na
konjskem kromosomu 11, posledica je vgradnja aminokisline fenilalanin namesto levcina.
Pri konjih, prizadetih s HYPP, pride do nepravilnega delovanja Na/K ¢rpalke, kar povzroca
konstantno depolarizacijo membran miSi¢nih celic, ki ji sledi utrujenost misic in apati¢nost
pri konju (Finno in sod., 2009).

Lahka fizi¢na aktivnost med napadom lahko v€asih pomaga in le-tega omili, prav tako
lahko pomagajo razni prehranski dodatki, ki stimulirajo inzulinski transport kalija skozi
celicno membrano. Obstaja tudi ve¢ pripravkov, ki jih konju lahko damo oralno ali jih
injiciramo v miSico. V primeru hudega napada je lahko potrebna traheotomija. Stanje pri
prizadetih konjih lahko uravnavamo na ve¢ nac¢inov. Pomembno je, da jih krmimo s krmo,
ki je revna s kalijem, jim omogoc¢imo prosto gibanje v izpustu ter jih redno kontrolirano
razgibavamo (Caudill, 2008).

HYPP je v ve€ini primerov obvladljiva napaka, vendar so lahko pogoste in mo¢ne epizode
Skodljive za dolgotrajno zdravje in v ekstremnih primerih tudi smrtne (Finno in sod., 2009).

3.3  POLISAHARIDNA HRAMBNA MIOPATIJA (PSSM)

PSSM je motnja skladiS¢enja glikogena, prisotna pa je pri AQH, Paint konjih, Appaloosah
in ve¢ toplokrvnih ter hladnokrvnih pasmah konj. Pri AQH in njim sorodnih pasmah se
deduje avtosomno dominantno. Klini¢ni znaki se navadno pojavijo pri priblizno petih letih
starosti. Najpogostejsi sprozilec kliniénih znakov je lahka vadba, krajSa od 20 minut,
predvsem v koraku ali kasu, Se posebej, ¢e je konj nekaj dni pred vadbo pocival. Znaki
vklju€ujejo rabdomiolizo (razpad skeletne miSi¢nine, ki ga lahko povzroci akutna epizoda
PSSM), utrujenost, bolecine v miSicah, potenje, oteZeno gibanje in odpor do gibanja
nasploh. Pri homozigotih so znaki nekoliko bolj izraziti (Finno in sod., 2009).

Identificirana je avtosomna dominantna mutacija na genu, ki regulira in sintetizira glikogen.
Mutacija je substitucija 10 baznih parov v genu za glikogen sintazo 1, ki se nahaja na
konjskem kromosomu 10. Zaradi mutacije pride do ne uravnane sinteze glikogena in
potencialno oslabljene aerobne presnove glikogena (Finno in sod., 2009).
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Pri akutni epizodi je navadno priporocljivo, da konja za nekaj dni zapremo v boks, Ce kaze
znake otrdelosti in otezenega gibanja. Preveriti je potrebno, ¢e je konj dovolj pil, ali pa mu
je potrebno oralno ali intravenozno dovajati teko¢ino. Dobro hidriranim konjem lahko
damo tudi blage sedative in protivnetna sredstva, da jim pomagamo ¢ez obdobje obcutenja
bolecine. Pomembno je, da konja ne zapiramo za dlje kot 48 ur, saj lahko v nasprotnem
primeru pomanjkanje gibanja privede do novega napada (Finno in sod., 2009).

S pravilno prehrano in gibanjem vecina konjev kaze znaten napredek pri klini¢nih znakih
PSSM, veliko jih je sposobnih tudi za delo. Po epizodi rabdomiolize je priporoceno, da je
konj dva tedna v izpustu. V tem Casu ga navadimo na novo krmo, nato pa postopoma
za¢nemo z vadbo (Finno in sod., 2009).

34  MALIGNA HIPERTERMIJA (MH)

Pri dveh AQH, ki sta pri inhalacijski anesteziji utrpela hipertermijo in metaboli¢no acidozo,
so nasli avtosomno dominantno mutacijo, povezano z njihovim stanjem. Oba konja sta bila
homozigota za mutacijo na 46. eksonu gena za rianodinski receptor (RYR1), ki je izrazen v
naporu. Konjeva telesna temperatura se dvigne, v zabeleZenem primeru je bilo to na
40,5 °C. Brez hitrega ukrepanja je stanje smrtno nevarno, konj lahko pogine zaradi
kardiopulmonarnega zastoja, v obravnavanem primeru so po smrti opazili zelo hiter nastop
rigor mortisa, hemokoncentracijo, hiperkalemijo, hiperkalcemijo, hiperfosfatemijo,
hiperglicemijo in poviSano raven kreatinina. Biopsija miSi¢nega tkiva je pokazala blage
miopati¢ne spremembe, med drugim povefano variacijo v velikosti vlaken, centralno
locirana jedra, nekrozo vlaken, pomanjkanje glikogena in obrocasta vlakna (Finno in sod.,
2009).

Klasi¢na epizoda maligne hipertermije se diagnosticira na podlagi klini¢nih znakov, ki
vkljucujejo lakticno acidozo in hipertermijo >40 °C pri inhalacijski anesteziji s halotanom,
ali po injekciji sukcinilholina. Na podlagi preiskav, opravljenih na dveh AQH, pri katerih
so odkrili mutacijo, je razvit tudi PCR genski test za maligno hipertermijo (Finno in sod.,
2009).

Najbolj optimalna moZnost za konja z MH bi bilo oralno tretiranje z dantrolenom 30-60
minut pred anestezijo. Trenutno ne obstaja cenovno ugodna opcija za intravenozno
dovajanje dantrolena po zaCetku epizode maligne hipertermije. Ostale metode pomoci
vkljuCujejo zunanjo aplikacijo alkohola, ohlajene intravenozne tekoCine z natrijevim
bikarbonatom in mehanska ventilacija. Na Zalost je zaradi hitre in moc¢ne reakcije navadno
tezko prepreciti zastoj srca (Finno in sod., 2009).
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3.5 POMANIJKANIJE GLIKOGEN RAZVEJAJOCEGA ENCIMA (GBED)

GBED je avtosomna recesivna bolezen, ki je prisotna pri AQH in njim sorodnih pasmah.
Precej prizadetih Zrebet je mrtvorojenih oziroma Ze prej pride do abortusa. V primeru, da
zrebe prezivi do normalnega poroda, lahko deluje Sibko in podhlajeno takoj ob Zrebitvi in
stanje se lahko hitro poslabsa zaradi hipoglikemi¢nih napadov, srénega zastoja ali odpovedi
dihanja, kar povzroci hitro smrt. Prizadeta Zrebeta imajo lahko deformacije pri upogibanju
okoncin. Vsa preucevana Zrebeta so poginila ali bila evtanazirana do 18. tedna starosti
zaradi izjemno Sibkih miSic (Finno in sod., 2009).

GBED se pojavi zaradi substitucije nukleotida C z A na mestu 102, zaradi ¢esar nastane
stop kodon v eksonu 1 GBEI gena, ki je lociran na kromosomu 26 in kodira glikogen
razvejajoci encim. Glikogen je nujno potreben vir energije pri hitro rasto¢em fetusu in
novorojenem Zrebetu. Glukoza se z glikogen sintazo poveze v ravne verige, nato pa
glikogen razvejajoci encim poveze le-te v razvejano strukturo. Tkiva konj, ki so trpeli za
GBED, ne vsebujejo merljive koli¢ine tega encima, zato ne pride do tvorbe normalno
razvejanega glikogena. Posledi¢no sréna in skeletne miSice, jetra in mozgani ne morejo
Pri hematoloskih preiskavah pogosto ugotovimo levkopenijo in zmerno povecanje kreatin
kinaze, aspartat transaminaze in gama glutamil transferaze v serumu. Pri barvanju
skeletnih miSic, purkinjevih celic ali srénih miocit z hematoksilinon in eozinom lahko
opazimo bazofilne globule in eozinofilni kristalinicni material. Za zanesljivo dolocitev
prenasalcev GBED, je na voljo genski test (Finno in sod., 2009).

Za GBED ni zdravila, bolezen pa je slej ko prej smrtna. Zato je pomembno, da se testirajo
zvrzena zZrebeta, Zrebeta, ki nenadoma poginejo in/ali njihovi starsi, v kolikor Se niso bili
testirani. (Campbell, 2004a).

3.6 ILEOKOLICNA AGANGLIONOZA ALI SINDROM SMRTNEGA OVERO
BELEGA ZREBETA (OLWS)

Ileokoli¢na aganglionoza je avtosomalna recesivna bolezen. Parjenje nosilcev OLWS ima
lahko za posledico belo, ali skoraj popolnoma belo Zrebe, ki kmalu po rojstvu pogine
zaradi kolike, katere vzrok je funkcionalna obstrukcija ¢revesja. Nosilci so najpogosteje
konji, ki fenotipsko izrazajo »frame overo« vzorec, lahko pa se najdejo tudi pri konjih, pri
katerih je bel vzorec posledica drugih genov (npr. »tobiano«, »splash overo«, »sabino
overo«, »dominant white«), ki lahko prikrijejo izrazanje »frame overo« gena. V nekaterih
primerih je lahko »frame overo« gen minimalno izraZen, v obliki navadne lise ali bele
nogavice, mozno pa je tudi, da konj nosi »frame overo« gen, vendar nima belih oznak.
Zato je pomembno upoStevati dejstvo, da ne moremo zanesljivo napovedati genotipa iz
fenotipskih lastnosti (Finno in sod., 2009).
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Za OLWS je znacilno, da se zrebe skoti popolnoma belo (slika 5), lahko tudi z manjSim
podro¢jem temne barve. Abnormalnosti prebavnega trakta, in z njimi povezana kolika, se
pojavijo v 12 urah od rojstva. Zrebe se ne odziva na analgetike in opazimo lahko
abdominalno napihnjenost, zrebe pa ne odvaja blata. Abnormalnost ¢revesja povzroca
popolna odsotnost notranjega mientericnega pleksusa v zadnjem delu tankega Crevesa,
slepem cCrevesu in celotnem debelem cCrevesu, vito ¢revo pa je najbolj prizadeto. Genska
napaka, odgovorna za OLWS, je zamenjava enega para nukleotidov, kar povzroci
substitucijo izolevcina z lizinom na kodonu 118 endotelinskega receptorja B, ki je lociran
na kromosomu 17. Endotelin 3 in endotelinski receptor B sta nujno potrebna za normalen
razvoj endoteralnih ganglijev in melanocit (Finno in sod., 2009).

Belo Zrebe, ki ni izlocilo mekonija in kaze znake kolike, najverjetneje trpi za OLWS, lahko
pa to potrdimo ali ovrZzemo z veterinarskim pregledom. Bela Zrebeta brez znakov kolike
niso nujno homozigoti za OLWS mutacijo in je pri njih priporocljivo opraviti genski test.
Kljub temu, da se testi opravljajo ve€inoma pri »frame overo« konjih, je priporocljivo, da
se pred parjenjem naredijo testi tudi pri konjih, ki nosijo gene za ostale bele vzorce, pa tudi
konjih, ki niso posebej obarvani, vendar bi lahko zaradi sorodstev z nosilci tudi sami bili
prikrit nosilec OLWS mutacije. Za Zrebeta, prizadeta z OLWS ni zdravila, bolezen pa je
neizogibno smrtna (Finno in sod., 2009).

Slika 5: »Frame overo« kobila z OLWS prizadetim zrebetom (Schultz in McCue, 2017)
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4 STANJE V SVETU

Izvajanje genskih testov je bilo pred letom 2014, razen za HYPP (Taylor in Newell, 2014),
popolnoma neobvezno in so ga izvajali le redki zavedni rejci, ki so se o potencialnih
tezavah poducili sami in so se zaradi napredka lastne reje odlocCili za testiranje svojega
plemenskega materiala na znane dedne genske bolezni. Z novimi raziskavami in
ugotovitvami na tem podro¢ju so se staliSa zacela spreminjati, in danes postajajo
opravljeni testi za doloCene znane genske bolezni standard v reji AQH in rejskih
organizacijah, ki rejo le-teh vodijo. Najvecji vpliv ima seveda mati¢no zdruzenje AQHA iz
ZDA, saj ima popoln nadzor nad izdajo rodovnikov za konje iz celega sveta in lahko le-te
pogojuje z ugodnim izidom opravljenih testov. Ostale podruZnice, med katerimi imajo
redke tudi potrjene rejske programe, z izjemo nemske podruznice, ne izvajajo posebnih
ukrepov.

Pri izvajanju rejskih ukrepov se e vedno vidijo pomanjkljivosti, katerih posledice se bodo
verjetno pokazale na dolgi rok. Trenutno na primer ni potrebno testiranje kobil in veliko
rejcev zavestno pari z elitnimi Zrebci, ki so nosilci dednih genskih bolezni, kar na dolgi rok
Skoduje genskemu skladu obenem pa ustvarja moznost, da, v kolikor je tudi njihova kobila
nosilka, lahko pride do prizadetega Zrebeta (Campbell, 2004b).

Statistika iz leta 2017 kaze, da je bilo, odkar se pri AQHA uporablja 5-panelni test,
pregledanih 41.740 konj, od tega 25.853 Zrebcev, 15.387 kobil in 500 kastratov. Po
obdelavi podatkov se je izkazalo, da je 75 % testiranih konj negativnih na vse preverjene
bolezni. 10.624 konj je imelo vsaj eno od genskih bolezni, 1.042 pa dve ali ve¢ (Arszman,
2017).

1z teh podatkov lahko sklepamo, da so redki rejci, ki na genske bolezni testirajo tudi kobile,
saj se za pleme uporablja veliko vec¢ kobil kot Zrebcev, testiranih pa jih je za tretjino manj.
To izpostavlja problematicno tematiko ozaveSCanja rejcev, Se posebej takSnih, ki le
obcasno parijo kobilo ali dve in se temeljito ne poglobijo v rejo, predstavljajo pa velik del
rejcev. Zanimiv in obetaven pa je podatek, da je bilo testiranih tudi nekaj kastratov. Glede
na to, da se velik deleZ pasme uporablja v rekreacijske namene, kjer so zelo zazeleni
kastrati, bi lahko bil to indikator, da Zelijo imeti lastniki konje brez genskih napak, ne glede
na to ali jih bodo v bodoce razmnoZzevali (Arszman, 2017).

4.1 ZDRUZENE DRZAVE AMERIKE

V uvodnem delu pravilnika AQHA lahko preberemo, da ima mati¢no zdruZenje v ZDA
vzpostavljen program, ki nameni ve¢ kot 300.000 dolarjev letno v podporo raziskavam, ki
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pomagajo diagnosticirati in tretirati razli¢ne bolezni, med njimi tudi dedne genske napake.
Novosti iz teh raziskav AQHA objavi v njihovem c¢asopisu The American Quarter Horse
Journal, s ¢imer skrbi za ozaveScenost rejcev (AQHA, 2017).

AQHA se je najprej zavedla tezav z HYPP in sicer ze v devetdesetih letih prejSnjega
stoletja. Leta 1996 je AQHA HYPP tudi uradno uvrstila na seznam nezaZzelenih lastnosti
pri AQH. Dve leti kasneje se je uvedla pravilo, da morajo biti vsi konji, katerih prednik je
zrebec Impressive, in so rojeni po 1. januarju 1998, testirani za bolezen, izvid pa vpisan v
rodovnik. Z letom 2007 vsa zrebeta, ki so testirana H/H (homozigoti za gensko napako
HYPP) niso ve¢ sprejeta v rodovno knjigo AQHA (Caudill, 2008). Po AQHA pravilu
REG109.3.1 Zrebeta, katerih star$i so testirani N/N (brez genske napake) za HYPP ne
potrebujejo posebnega testiranja (AQHA, 2017).

Leta 2013 je odbor za rejo pri AQHA predlagal, upravni odbor pa sprejel, predlog o
testiranju vseh plemenskih Zrebcev na 5 dednih bolezni (HYPP, HERDA, GBED, PSSM1,
MH — 5-panelni test). Po pravilniku je moral imeti vsak Zrebec, ki je v letu 2014 plodil 25
ali ve¢ kobil, opravljen 5-panelni test (slika 6), preden so lahko registrirali njegova Zrebeta,
ki so bila produkt parjenj po 1. januarju 2014. Po tem prehodnem letu je s 1. januarjem
2015 zacelo veljati novo pravilo, po katerem morajo imeti 5-panelni test opravljen vsi
plemenski zrebci, preden se lahko registrirajo njihova Zrebeta, ne glede na to, koliko jih je
(Taylor in Newell, 2014).

Testiranje za OLWS pri AQHA ni vkljuceno, saj je bilo v preteklosti konje z belim barvnim
vzorcem nemogoce registrirati, zaradi slabega razumevanja genetike pa niso vedeli, da
konj, ki nosi OLWS nima nujno tipi¢nega »frame overo« vzorca. Z ukinitvijo ,,belega
pravila® leta 2004 je mozZno pri AQHA registrirati tudi Zrebeta, ki oCitno kazejo »frame
overo« vzorec (Flashy Paint ..., 2016).

Pri AQHA se zelo trudijo ozaveScati njihove ¢lane o genskih boleznih in veliko denarja
namenijo za raziskave le-teh. Genske bolezni so prisotne pri Stevilnih pasmah konj, in
AQH kot najStevilénejSa pasma na svetu ni izjema. Za razliko od mnogih drugih rejskih
organizacij, ki si pred tem zatiskajo o€i, pa pri AQHA problem odkrito priznavajo in si
prizadevajo bolezni ¢im bolj raziskati ter kar se le da omejiti njihovo Sirjenje (Taylor in
Newell, 2014).
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Slika 6: AQHA 5-panelni test (Vascer, 2017)

4.2  SLOVENIA

Slovensko zdruzenje quarter konja (SiQHA) sledi smernicam AQHA. SiQHA nima izjem v
pravilniku in lastnih zahtev po genskih testiranjih, ki bi pogojevala nastopanje na
tekmovanjih, rejskih razstavah in bi bila predpogoj za izdajo identifikacijskega dokumenta
(Pravila, navodila, ..., 2016).

Glede na relativno majhnost populacije AQH v Sloveniji bi lahko vodstvo SiQHA ob
primerni angaziranosti relativno hitro in u¢inkovito uvedlo obvezna testiranja in postavilo
pogoje za vpis v rejsko knjigo na osnovi ugodno opravljenih genskih testov, kar bi bil velik
korak v smeri izboljSanja kakovosti genskega sklada AQH v Sloveniji.

43 NEMCIJA

Deutsche Quarter Horse Association (DQHA) ima kot najvecja evropska podruznica
najbolj obsSiren in temeljit pravilnik poleg mati¢nega zdruzenja AQHA. Ob predpisih, ki
veljajo pri AQHA, imajo pri DQHA Se lastne pogoje pri vpisu v nemsko rejsko knjigo
AQH. Poudarek je predvsem na dokazano dominantnih genskih boleznih, PSSM in HYPP.
Nemcija ima v Evropi najbolj kompleksen sistem ocenjevanja konj in razvrS€anja v
oddelke rejske knjige (v tem pogledu ji v nekoliko manjsi meri sledi le Slovenija). Za vpis
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zrebca ali kobile v 1. ali 2. razdelek rejske knjige, prav tako pa tudi za vpis v razdelek za
izjemne tekmovalne konje ter med elitne plemenske zivali, potrebujejo tako zrebci kot
kobile negativen izvid za HYPP in PSSM, saj so pri DQHA v zelji po nadzorovanju
genskih bolezni in izkoreninjenju vsaj dominantnih napak tudi heterozigotom prepovedali
vpis v rejsko knjigo. Brez testov se lahko v osnovno rejsko knjigo vpisejo le konji mlajsi
od dveh let z opombo, da to Se niso plemenske zivali (Das passende ..., 2017).
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5 SKLEPI

Po preucevanju literature smo ugotovili, da se rejska zdruzenja v sploSnem zavedajo
nevarnosti, ki jih povzro¢ajo genske bolezni. Se posebej je na podro&ju raziskovanja le-teh
aktivno mati¢no zdruzenje v ZDA, ki velik delez svojih sredstev namenja nadaljnjim
raziskavam in ozaveSCanju rejcev, podruznica v Nemciji pa ima trenutno najbolj ostre
pogoje za vpis v rejsko knjigo in je tako lahko za vzgled vsem ostalim podruznicam.
Obvezno testiranje so zaenkrat uvedli le za zrebce, ki imajo sicer res najvecji vpliv na
Sirjenje bolezni, vendar za temeljito kontrolo to ni dovolj. Ker so AQH predvsem konji
namenjeni za rekreacijo pa tudi tekmovanja, se zdruzenja trudijo ohranjati ravnovesje med
ohranjanjem dobrega genskega materiala ter izloCanjem predvsem konj prizadetih z
dominantnimi genskimi boleznimi (HYPP in PSSM), mnogi rejci pa se odlo¢ajo tudi za
izlo€anje konj, ki so nosilci recesivnih bolezni iz njihovega rejskega programa. Glede na to,
da vedno potekajo nove raziskave na tem podroc¢ju, pravila in regulacije pa se v zadnjih
letih pogosto dopolnjujejo glede na nova spoznanja izgleda, da rejska zdruZenja relativno
dobro izkoriscajo genske teste v dobro dolgoro¢nega razvoja pasme.
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