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Osszefoglalas

A L6 Genom Projekt 1995-ben indult, amikor hisz orszag 70 kutatdja egyiittmitkodésében elkezdddott a
16 6rokitd anyaga bazissorrendjének a feltardsa. 2007 janudrjdban a bazissorrend és a térképezés elkésziilt.
Egyidejiileg tobb genetikai betegség és szamos tulajdonsag genomidlis helyét is meghataroztdk, és azokra
molekuléris genetikai (DNS) teszteket dolgoztak ki. A logenom megismerésének f6 célja a vilag
l6alloménya jolétének €s egészségi allapotanak a javitasa volt. A 16genom bazissorrendjének ismeretében
a kutatok ma mdér kisebb koltséggel, rovidebb i1d0 alatt és kevesebb mintaszdm alapjdn képesek
génteszteket kidolgozni, ami a ldégenetikdban 1j korszak kezdetét jelenti. A 1dgenom teljes
bazissorrendjének ismerete olyan alapvetd informdaciét nyudjt a kutaték szdmdra, amely segitségével a
jovoben specifikus kutatdsi feladatokat valdsithatnak meg. Jelen irodalmi attekintés célja a géntérképezés
alapjdn megismert tjabb és aktudlis genetikai 16betegségek ismertetése. Ezek a genetikai bantalmak a
hiperkalémids periodikus paralizis (HYPP), a letélis fehércsiké szindroma (LWOF), a sulyos kombinélt
immunelégtelenség (SCID), a sziirke lovak melanomatosisa, a lovak orokletes regiondlis bérgyengesége
(HERDA, hyperelastosis cutis, HC), a visszatéré megterhelésssel kapcsolatos rhabdomyolysis (RER), a 2.
tipusu poliszaharid taroldsi myopathia (PSSM), és a glikogénlanc rendez6 enzim elégtelensége (GBED).
A szerzé a fenti genetikai betegségek molekuldris oktanat, klinikai tiineteit, terdpids €s megel6zési

lehetdségeit ismerteti.
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Current and relevant genetic diseases of horses

Abstract

The Horse Genome Project was started in 1995 in cooperation of 70 scientists from 20 countries for
revealing the base sequence of equine genome. In January 2007 the work of sequencing and mapping the
horse genome was completed. At the same time the location of several inherited diseases as well as
simple genetic traits in horses were discovered, and molecular genetic tests were developed. The main
goal of revealing the horse genome was to improve the health and welfare of the world horse populations.
Based on horse genome sequence, researchers are now able to develop genetic tests with decreased costs,
time and samples needed, and a new area in equine genetics has been opened. The whole genome
sequence provides researchers with the basic information and enables them to focus on specific research
projects in the future. This review intends to give a summary of current and relevant genetic diseases of
horses revealed by gene mapping, like: hyperkalemic periodic paralysis (HYPP), lethal white overo foal
syndrome (LWOS), severe combined immunodeficiency (SCID), melanomatosis of grey horses,
hereditary equine regional dermal asthenia (HERDA, hyperelastosis cutis, HC), recurrent exertional
rhabdomyolysis (RER), polysaccharide storage myopathy type 2 (PSSM), and glycogen branching
enzyme deficiency (GBED). The author details the molecular reasons, clinical signs, and therapy and

prevention possibilities of these genetic diseases.

Bevezetés

Az 1995-ben, széleskorii nemzetkozi (20 orszdg 70 kutatdja) Osszefogdsdval indulé 16genom
kutatds f0 célja a lovak egészségének és jolétének javitdsa volt. A ko6zos kutatdsi program folyaman
szamos olyan Orokletes 1obetegség és mas egyszerll tulajdonsdg genetikai alapjait tartdk fel, amelyek
ismeretében azokra molekuldris alapi géntesztek fejleszthetok ki. A teljes 16genom bazissorrendje €s
térképezése 2007 janudrjdban késziilt el (1). A kutatbk ma mar ennek birtokdban viszonylag kis
koltséggel, rovidebb i1d6 alatt €s kisebb mintaszammal képesek gyakorlatban is alkalmazhaté géntesztek
kidolgozasdra. Ezzel a 1épéssel a logenetika teriiletén uj korszak vette kezdetét. Napjainkban, a
genomszekvencia ismeretében, szamos génmikodést tarnak fel és hatdrozzdk meg a fontosabb
16betegségek teljes molekuldris alapjait.

Lovaknadl az alabbi betegségeknél ismert,vagy feltételezhetd a genetikai-orokletes hattér:
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Gyomor-bélrendszeri és 1égzészervi betegségek:

Allkapocs rovidiilés (brachygnathia inferior).

Belek velesziiletett fejlodési rendellenességei: atresia coli, atresia recti, atresia ani.
Elhullassal jaré fehér csiké szindroma (lethal white overo syndrome).

Horglsség.

Szajpadlas-hasadék (palatoschisis).

Sziv és keringési betegségek:

Erek szakadékonysédga (orr-vérzdsség).

Szivkamra sdévény rendellenességei (poniknal).

Vércsoport-Osszeférhetetlenség okozta wjsziilottkori vorosvértest-oldodas, vérszegénység €s sargasag (A,
Q vércsoportoknal).

Vérzékenység (VIII-as véralvadasi faktor hidnya, hemophilia A).

A fej (agy, koponya), a szem és a gerincoszlop betegségei:

Agyi kdrosodas (cerebellaris abiotrophia, Purkinje sejtes elfajulds).

Fiatalkori epilepszia szindréma (arab csikok betegsége, rendszerint kindvik).
Imbolygd, bizonytalan jards (wobbler-szindroma, nyaki csigolydk rendellenessége).
Szembetegségek: szivarvanyhdrtya hidnya, lencsehomaly, farkasvaksag.

Vizfejiiség (hydrocephalus).

Izomzat, inak és szalagok betegségei:

Glikogén tarolasi betegség (glycogen branching enzyme deficiency, GBED).

Hiperkalémids periddikus paralysis (magas vérkalimszinttel jar6 izomgorcsok, HYPP).

Inak és szalagok betegségei: in-rovidiilés és merevség, térdkaldcsficam, koldoksérvesség.

Malignus hipertermia (MH, rosszindulatu lazas éllapot, stressz-érzékenység).

Poliszacharid (glikogén) taroldsi miopatia (polysaccharide storage myopathy, PSSM).
Rhabdomyolysis (recurrent exertional rhabdomyolysis, RER): AD, visszatéro, gyakorlassal 6sszefiiggd

izomkotottség €s merevség angol telivéreknél).

A csontvaz rendellenességei:
Bakpata.
Exostosis multiplex (csontkindvések, foleg csoves csontokon).

Osteochondritis (-osis) dissecans (OCD, poligénes multifaktoridlis oktanud séntasig).
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Torpenovés: aranyos (fajtajelleg) és aranytalan (kondrodiszplézia, rendellenes).

A pigmentszintézis rendellenességei:

Albinizmus (valédi, teljes pigmenthidny).

Letélis szinhigul4sos szindréma arab csik6knél (lavender foal syndrome, LFS, coat colour dilution lethal,
CCDL).

Melanomatézis (homozigéta, idésebb sziirke lovak pigmentsejtes daganatai).

Vitiligo (a pigmentképz0dés genetikailag programozott elmaraddsa arab lovaknal).

Waardenburg-Klein szindréma (pigmenthidnyos bor és szOrzet, kék szemek, siiketség).

A Kkiiltakaré rendellenességei:

Borgyengeség (kotoszoveti betegség, hereditary equine regional dermal asthenia, HERDA, hyperelastosis
cutis, dermatosparaxis, Ehlers-Danlos Syndrome, EDS).

Részleges borhidny (epidermolysis bullosa junctionalis, epitheliogenesis imperfecta, belga
hidegvériieknél).

Szorhidnyos csikéelhullés (teljes kopaszsag ahal teke lovaknal).

Immunrendszeri betegségek:

Stlyos kombindlt immunelégtelenség (severe combined immunodeficiency, SCID, arab lovaknal).

Ivarszervi rendellenességek:

Interszexualitds (hermapfroditizmus, dlhermafroditizmus, ivari kromoszémak rendellenességei, SRY-gén
vagy androgén receptorok hidnya).

Rejtettheréjliség (cryptorchismus).

A tovébbiakban a fentiek koziil, a 16genomikai eredmények alapjan, néhany aktualis és relevdns genetikai

betegség bemutatdséra keriil sor.

Hiperkalémias periédikus paralizis (hyperkalemic periodic paralysis, HYPP, 6, 7, 13)

Oktan: Az autoszomadlisan és domindnsan 6rokl6dd rendellenesség a quarter 16fajtdban keletkezett
spontdn mutici6 eredménye. A betegséget a natrium-csatorna gén alfa-alegységében egy olyan mis-sense
pontmutici6 (C—G baziscsere) okozza, amely a ndtriumcsatorna transzmembrdn doménjében, a
géntermékben, fenilalanin — leucin aminosavcserét von maga utin. A Na-csatorna milkodészavara

natriumfolyast eredményez az izomrostok belseje felé és spontdn izom-Osszehuzddasokat valt ki,
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egyidejlileg az izomsejtekbdl kaliumkifolyds is jelentkezik, ami megemeli a vérplazma kélium szintjét. A
HYPP mutacié csak egy megvéltozott, de még miitkodoképes Na-csatorna funkcidt eredményezett. A
genetikai defektus, csak az Impressive nevi, kivadlo tulajdonsdgokkal és igen kivételes izmoltsaggal
rendelkez0 amerikai quarter tenyészmén nagyszdmu utddainak tenyészvonalaiban (quarter, paint,

appaloosa fajtdkban) allapitottdk meg.

Klinikai tiinetek: A klasszikus HYPP tiinetek az izomremegés €s a testszerte jelentkezd izomrangasok,
de azok széles skdldn, a tiinetmentességtdl, az enyhe tiineteken at, a sdlyos tiinetekig valtoznak. A HYPP
legjellemzObben sporadikus rohamokban, spontin izomrangdsokban, remegésben, gyengeségben,
bénuldsos tiinetekben, esetleg kollapszusban mutatkozik meg. Ritkdbban, szivelégtelenség és a
1égz6izmok bénuldsa miatt, hirtelen szivhaldl allhat be. A homozigétdk altaldban stlyosabb tiineteket

mutatnak, mint a heterozig6tak.

Gyogykezelés és megelozés: A HYPP tiinetei megfeleld diétds takarméanyozédssal (kdliumszegény,
tobbszor kisebb adagokban nyujtott rétiszéna és gabonamagvak adédsaval), rendszeres mozgatdssal és
gyogyszeres kezeléssel (gorcsolddssal, kalciumgliikonét infuzidval) enyhithetok vagy megsziintethetdk, a
betegség maga viszont gydgykezelhetetlen. Igen fontos a beteg lovaknak nyaldsét és kelld mennyiségli

ivovizet is nyujtani.

Molekularis diagnézis: A pontos diagnézishoz a vérmintabol vagy hamsejteket tartalmazé szérmintdbol
végzett PCR alapi DNS teszt elvégzése nélkiillozhetetlen. DNS vizsgdlattal a homozigétdk és a

heterozigétak egyértelmiien elkiilonithetok.

Letalis fehércsiko6 szindroma (lethal white overo syndrome, LWOS, aganglionosis,

megacolon, vagy Hirschsprung-betegség, 7)

Oktan: A teljesen fehér csiké elhulldsdval jar6 kérkép autoszomdlis recessziv 6roklodésti, amelyet az
endotelin-B receptorgénben keletkezett TC—AG cserével jar6 muticié okoz. Ez a gén szabdlyozza a
velocsO eredetli pigmentsejtek és bélganglionsejtek szaporoddsat, vandorldsat és differencidloddsat. A
betegség a homozigétdkban minden esetben letdlis, és csak az overo tipusu fehértarka lovakat érinti, ahol
a recessziv mutdci6 a szemidominans 6roklodést overo fehértarkasag génjével kapcsolddik.

A frame overo fehértarkasag gyakori és igen kedvelt szin a paint fajtaju lovaknal, de a szin mas fajtakban
is ismeretes. A kapcsolddo letdlis rendellenességet (vastagbél ganglionhidnyt) miniatiir, angol telivér és

quarter lovaknal is megallapitottak.
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Klinikai tiinetek: A teljesen fehér szinli, kék szemii, overo homozigéta csikdk fejletlen és
ganglionhidnyos remese bélszakasszal sziiletnek, elhulldsukat a megsziiletésiik utan, véltozé id6 (6rak,
napok) elteltével, sulyos foku koélika (a remese kitdguldsa, miikodészavara, felfivodas és bélsarpangas)

okozza.

Gyogykezelés és megelozés: A bantalom eredményes gyogykezelése nem ismeretes, a sebészi
prébalkozasok és kisérletek mind a mai napig sikertelennek bizonyultak.

Két heterozigéta (hordozd) overo tarka 16 (O/n) péarositisa, a mendeli valdsziniiségi szabdlyok
értelmében, 50%-ban heterozigéta overo fehértarka (O/n), 25%-ban homozigéta letdlis fehér (O/0), és
25%-ban nem overo tarka (més szinii, n/n) csik6t eredményez. A letdlis fehér csiké megsziiletése csak két

hordozé egyed parositdsdnak a mell6zésével el6zhetd meg.

Molekularis diagnozis: A lovak overo fehértarkasiga szabad szemmel is jol felismerhetd és nagyon
jellegzetes mintdzatd, mégis a tobiano és a sabino fehértarkdval kombindlédva, a kettds heterozigétak
kiilleme jelentds mértékben megvaltozhat, és valtozatos expresszids eltéréseket is mutathatnak, ezért a
fehértarka lovak vizudlis és fenotipusos beazonositdsa sokszor bizonytalan. A fehértarka lovak (paint és

mads overo tarkdk) pontos genotipus meghatarozdsahoz a DNS-teszt elvégzése elengedhetetlen.

Sulyos kombinalt immunelégtelenség (severe combined immunodeficiency, SCID, 1,
7,12,19)

Oktan: Az arab lovak autoszomdlis és recessziv Oroklodésti, letalitassal jar6 megbetegedését a 9.
autoszoman elhelyezkedd frameshift mutacid, a DNS-protein-kindz (DNA-PK) katalitikus alegységében
bekovetkezd deléci6 (DNS letorés) okozza. A génmuticié kovetkeztében a protein-kindz enzim
megrovidiil, és miikodésképtelenné valik. A védekezd rendszer kulcsfontossiagi génmikodése az

z 22

immunglobulinok képzddéséért felelds.

Klinikai tiinetek: Az daltaldnos immunelégtelenségi kérkép leggyakrabban tisztavéri arab csikéknadl
fordul el6, amelyek mar a megsziiletésiikkor silyos mértékben legyengiilt immunrendszerrel
rendelkeznek. A csikdk a focstejjel kapott passziv védelem megsziintével, fakultativ kérokozok okozta
fert6z6dés, tobbnyire tiidogyulladds kovetkeztében, rendszerint még 6t honapos koruk elérése eldtt
elpusztulnak. Az elsd klinikai tiinetek (14z, szapora szivmilkdodés, magas 1égz€sszam, bagyadtsag) a két

napos életkortdl a hathetes életkorig eltelt idészakban mutatkoznak meg.



257

Zolddag / AWETH Vol 7.4. (2011)

Gyogykezelés és megel6zés: A SCID-ben beteg csikok gydgykezelhetetlenek, és a genetikai bantalom
mindig végzetes kimenetelli. A betegség nem korlatozodik csak tisztavérli arab lovakra. Mivel a telivér
arab fajtdkat mas I6fajtdk nemesitésére is felhasznaltdk, arab vérhdnyadot tartalmazé mas l6fajtakban is
kimutathaték hordozé egyedek. A recessziv oroklédés miatt a hordoz6 egyedek nem feltétleniil veszitik el
tenyészértékiiket, SCID-t0] mentes egyedekkel pérosithatdk, s egyéb kivanatos tulajdonsdgaikat atvihetik
utddaikra ezéltal a tenyészet haszndra is vdlhatnak. Az ilyen pérositdsbdl mindenkor egészséges, de 50%-
os val6észintiséggel hordozé csikdk is sziilethetnek. A genotipus ismeretében iigyelni kell arra, hogy két

hordozé parositdsara sohasem keriilhessen.

Molekularis diagnoézis: A SCID DNS teszt 1997 6ta érheté el és lehetdvé teszi a genotipusos
(mentességi, hordoz6 és homozigéta beteg stitusz) megdllapitasat (Michigen, USA, VetGen

laboratérium).

Sziirke lovak melanomatosisa (2, 5, 8,9, 11)

Oktan: A melanomatosis gyakorlatilag csak id0sodd sziirke lovakndl fordul eld, genetikai alapjai a
sziirke szin 6roklédéséhez kapcsolédnak. Régdta ismeretes, hogy az autoszomdlis dominédns 6roklést
mutatd szOrzetdsziilés melandmék képzddésével tarsul. A melandmatosis az id0s6do, 15 év folotti sziirke
lovak kb. 80%-at érinti, €s emellett a melanomak megjelenése a sziirke homozigétakban (G/G) gyakoribb,
mint a heterozigétdkban (G/g).

Magat a sziirke fenotipust a 25-6s autoszoman elhelyezkedd syntaxin-17-es (STX17) gén 6-os intronjédban
1étrejott nagyméretli (4600 bazisparos) szakasz-megkétszerezodés okozza, amely befolydsolja, foleg
erOsiti a szomszédsdgdban 1évé mds gének mukodését €s kifejezodését. Az STX17-es gén és a
szomszédos NR4A3-as gén (nuclear receptor subfamily 4, group A, member 3) a melanomds lovakban
tilzott mértékii kifejez0dést mutat, jelezvén, hogy a melanocortin-1-es receptor aktivitisdnak a
megnovekedése a sziirke lovakban eldsegiti a melandmak képzddését.

A homozigéta sziirke lovakndl az Osziilés folyamata felgyorsul, erdteljesebb a kiiltakard

depigmentalddésa (vitiligdk), €s a melanomdk is gyakoribbak.

Klinikai tiinetek: A legtobb daganatos novedék inkdbb csak a kiiltakaréban jelenik meg, foleg a kiilsé
nemi szerveken, a faroktd alatti részen, a végbél és a gat tajékan, a fejen, €s ritkdbban mas teriileteken, de
a belsé szervekben is, igy a nyirokcsomdkban és a nydlmirigyekben is szorédhatnak. Melanomédk a
szemek és a szd) kornyékén, a paralumbaris teriileteken, a nyak izomzataban, az emlOmirigyben és a

végtagokon is taldlhatok. Béar a sziirke lovak melanémadit altaldban joindulatinak tartjdk, azok
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rosszindulati hajlammal is rendelkeznek, szokatlanul nagyméretlivé is vdlhatnak, és szétszérddva,
szamtalan attétet is képezhetnek.

A sziirke szin szdmos 16fajtdban eldfordul, de kiilonosen azokban, amelyek az arab lovak
leszarmazottainak tekinthetdk, ilyenek a spanyol vérli lovak (az andaliziai, a lipicai), a percheron, a
welsh poni, az angol telivér és a quarter 16. Melandmak nem Osziilo lovakon is megjelenhetnek, ezek
azonban gyakran rosszindulatdak és korai attéteket képzd daganatoknak bizonyulnak.

Gyogykezelés és megelozés: A melanomatosis gydgykezelhetdsége napjainkban még igen
ellentmonddsos, és magdba foglalja, a sebészi, a vakcinacids és a gydgyszeres beavatkozdsok lehetdségeit

egyardnt. Sziirke lovakban a melanoémék képzddése nem elézhetd meg.

Molekularis diagnézis: A diagnozis kiilsd megjelenés és a szovettani vizsgélat alapjan a gyakorlatban is
lehetséges. A lovak domindns sziirke szine ma méar DNS- teszttel vizsgdlhat6. Mivel a homozigéta
sziirkék nagyobb valdszinliséggel lesznek melandmésok, mint a heterozigétdk, igy a sziirke genotipus

ismeretében a teny€sztd maga dontheti el, hogy tovabbtenyészti-e lovat.

Lovak orokletes regionalis borgyengesége (hereditary equine regional dermal

asthenia, HERDA ; hyperelastosis cutis, HC, 10, 14)

Oktan: A borgyengeséggel jard kotdszoveti betegség lovakban autoszomdlis recessziv jelleggel
oroklodik és egy olyan génmuticid (egyik enzimmuticid) okozza, amely a prokollagén — kollagén
szintézisében vesz részt. Lovakban a HERDA kialakuldsaért a galaktozil-transzferdz mutacidjit teszik
felelossé. A mutacio eredetét a Poco Bueno quarter tenyészménre vezetik vissza, amely 405 regisztralt
csikot nemzett. A bantalom valamennyi quarter I6tipusban é€s quarter vérli mdas l6fajtdban (paint €s

appaloosa) eléfordul.

Klinikai tiinetek: A HERDA Iényegében a bdr tapaddsi zavara, amely a bor rétegeit Osszetartd
rendellenes kotészovet szintetizdléddsa miatt alakul ki. Az enzim hidnydban a bor elvékonyodik, gyenge,
nyulékony és szakadékony lesz, emiatt igen konnyen sériill. A boéron keletkezett sebek rosszul
gyogyulnak, hétas lovakban, féleg a nyeregtdjékon nagy, fert6zddésre hajlamos feltoréses sebek
keletkeznek, amelyek a kotdszoveti rostok gyengesége miatt nem is varrhatok. A sebek masodlagos

gyogyuldsa utin szabdlytalan form4jd, nagy hegesedések maradnak vissza.
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A béntalom a megsziiletéskor még nem létszik, a beteg csikok altaldban kétéves korukig, a tréning
elkezdéséig, semmiféle klinikai tiinetet nem mutatnak. A bdrprobléma, fOleg nyeregtdjéki sériilések

formdjéaban, a csikok nyereg alé torésével valik nyilvanvalova.

Gyogykezelés és megel6zés: A lovak HERDA bérbetegsége nem gyogykezelhetd, a legtobb homozigota
csikot legkésobb négyéves kordig elaltatjak.

A tenyésztésben figyelembe veendd, hogy egészséges €s hordozd 16 parositdsakor borbeteg csikd
sohasem sziilethet, viszont a megsziiletett csikok 50%-a hordozo6 lesz. Heterozigétdk parositasat pedig

célszert elkeriilni.

Molekularis diagnoézis: A HERDA diagnézisa DNS-teszt ((University of California, Davis, szabadalom)
elvégzésével tehetd egyértelmlivé, mivel vannak mds olyan bdérbetegségek is (pl. nyeregfeltorés, sériilés,

gyulladas), amelyek emlékeztetnek a HERDA-ra.

Mozgatassal (megterheléssel) kapcsolatos, visszatéré rhabdomyolysis (recurrent

exertional rhabdomyolysis, RER, 3, 4, 16, 18)

Oktan: A lovak rabdomyolysisének (RER) pontos molekuldris oka nem ismeretes, a megfigyelések
alapjan autoszomadlis dominans 0roklddésii. A RER korkép a verseny- és sportlovak izomkotottségének
egyik jol ismert oka. Kialakuldsdban, az orokletes hajlam mellett, mas tényezdk is, mint pl. a stressz, a
vérmérséklet, az izgatottsdg, a nem (kancdkndl gyakoribb), a taplalds (fokozott keményitd bevitel) és a

mozgatds (tréning) is fontos szerepet jatszanak.

Klinikai tiinetek: A rabdomyolysis a lovak izommerevségének legismertebb oka, és egyuttal az angol
telivér versenylovak legfontosabb izombantalma is. Mozgatds kozben megéll, verejtékezik, 1égzésszama
hirtelen megugrik, majd fajdalmas izom-0sszehizddasok és merevgores kovetkeztében lemerevedik, az

izommerevség fOleg a far és a hit izomzatdra terjed ki.

Gyogykezelés és megelozés: Nyugtatok, izomgorcsoldok, izoténids Na-klorid oldatos inflizié addsa
mellett nagyon j6 hatdsi a néhany napos boxpihend, a j6 mindségii rétiszéna nytjtdsa és a nyugodt
kornyezetben, rovid idészakokra szoritkozo kifutéban végzett mozgatas.

A verseny eldtti RER-es események, korrekt gyakorldssal (napi rutinjellegli mozgatés és tréning), diétds

takarmanyozassal és a kornyezeti tényezok kiigazitasdval dltaldban megeldzhetdk. A takarméanyozdsnal az
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energetikailag kiegyensulyozott diétds tdplalasra (emészthetd energia: keményitd 20% alatt, zsir 15%), a

hidnytalan vitamin és dsvdnyanyag-ellatasra kell iigyelni.

Molekularis diagnézis: Még nem mutattdk ki a bantalom molekuldris okat, és nem dolgoztak ki
gyakorlatban alkalmazhat6 DNS tesztet sem. A betegség megbizhaté diagnosztizédldsra tobben az
izombiopszids korszovettani vizsgalat elvégzését ajanljdk, amellyel az izomkotottségi szindréomat okozo

mads izombetegségek, igy a PSSM és a GBED is kizarhatok.

Poliszaharid tarolasi miopatia (polysaccharide storage myopathy, PSSM, 7, 15)

Oktan: PSSM-ben beteg lovakban, a glikogénképzddés és a tarolds zavara miatt, a vdzizomzatban
folosleges mennyiségben és egyenldtlen eloszlasban, glikogén halmozdédik fol. A glikogéntaroldsi
betegségnek két tipusa ismeretes:

PSSM  1-es tipus: Autoszomdlis domindns Oroklodésti és a glikogén-szintdzt (GYS1) kdédold gén
pontmuticidja okozza. A muticié kovetkeztében az glikogén-szintdz géntermékben arginin — hisztidin
aminosavcserére keriil sor. Emiatt a mutdns enzim aktivitdsa folyamatossd valik és az kevésbé érzékeny
az egészséges lovakban fenndlld, aktivitasat szabédlyozd folyamatokra (inzulin, gliik6z). A PSSM 1-es
tipusa szamos eurdpai €s amerikai 16fajtaban el6fordul.

PSSM 2-estipus: A 2-es tipus az egyeshez hasonld glikogéntaroldsi zavarral jar, de pontos molekularis
okat nem ismerjiik, annyi bizonyos, hogy nem a GYS1 gén mutacidja okozza. El6fordul melegvérii sport,
quarter, angol telivér és arab lovaknal, az arab €s az angol telivéreknél eddig csak a 2-es tipust figyelték

meg.

Klinikai tiinetek: A beteg lovak izomzata érzékennyé, fajdalmassd €s merevvé vilik, és kiilonféle
fokozatii a santasdgok tiineteit mutatjdk. Az 1-es tipusu PSSM egy madsik izombetegséggel, a lovak
genetikai alapui stressz-érzékenységi szindrémdjaval (malignus hipertermidval) is kombindlédhat.
Ilyenkor a megbetegedés sulyosabb foku; és a sinta 16 éllapota a dietetikai jellegi takarmény-

véltoztatdsokra €s a kiméletes mozgatasra sem javul.

Gyogykezelés és megelozés: A PSSM gyogykezelése és megelézése a RER-éhez hasonld, és ugyanazon

gyogyszeres, dietetikai és mozgatasi szempontok tartandok szem elott.

Molekularis diagnézis: A PSSM két tipusanak diagnosztizaldsi lehetdségei eltéréek. A GYS1 mutacié

kimutatdsara szabadalmaztatott DNS teszt all rendelkezésre (Minnesotai Egyetem), igy az érintett lovak
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egyértelmiien kizarhatdk a tenyésztésbdl. A PSSM 2-es tipusdnak diagnosztizaldsa, mivel egyeldre nincs
hozzaférhetd DNS teszt, csak izombioptitum korszovettani vizsgdlataval lehetséges. A beteg allatok
izomszovetében és rostjaiban csomokba 6sszecsapodott PAS-pozitiv glikogén-szemcsék lathatok, mig az

egészséges allatok izomzatdban a glikogén egyenletes eloszlast €s festddést mutat.

Glikogénlanc-képzé enzim-elégtelenség (glycogen branching enzyme deficiency,

GBED, 15, 17)

Oktan: A glikogén oldallancok rendezését és képzddését végzd enzim muticiéja (GBED) a szovetekben,
szintén a glikogén elégtelen tdrolddasdhoz és értékesiiléséhez vezet. A recessziv médon 6roklddé GBED
mutacié a lovak 26-o0s autoszOmdjan taldlhat6. Az enzimelégtelenség kialakuldsit a King nevii, 658
torzskonyvezett utéddal rendelkezd quarter tenyészménig vezetik vissza, eléforduldsat quarter fajtdju és
quarter vérhanyadot is tartalmazdé, mas tenyészvonalakban is megallapitottdk. Az enzim a gliikkéz
monoszaharid glikogén o6ridsmolekuldva torténd atalakitdsaért felelos, amely sordn a cukormolekulakbol
glikogénlanc épiil fel, hidnydban, a szervezet szoveteiben elégtelen glikogéntarolodas és értékesiilés
alakul ki. A betegségben, foleg a glikogén energiaforrastdl fiiggden mikodo szovetek érintettek, igy a

vazizomzat, a szivizomzat €s az agyszovet.

Klinikai tiinetek: A homozigétikban a GBED elhullassal jar, amelynek legjellemzdbb tiinete a késoi
staddiumu vetélés, a halvasziiletés, vagy a megsziiletett gyenge csikok hipoglikémids gorcsokkel kisért,

hirtelen szivhaldla.
Gyodgykezelés és megelozés: Az Ujsziilott homozigéta csikok megmentése semmiféle gyogyszeres
beavatkozdssal nem lehetséges. A fatdlis kimeneteli csikobetegség a hordozék DNS teszten alapuld

vizsgalatdval €s a heterozigotak parositdsanak mellozésével el6zhetd meg.

Molekularis diagnézis: A diagnosztikat DNS teszt segiti (University of California, Davis; Vetgen,

Michigan).

Lovak genetikai betegségeinek jovobeni Kilatasai

Az ismertetett oroklédo lobetegségek napjaink l6fajtdiban még eléfordulnak, ezért a jovOben,

elsdsorban ezen a téren kell jelentds javulast elérni. A legtobb és recessziven 6roklédo betegségnél a f6
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cél a tenyészmének teljes mentességének a Dbiztositdsa lehetne, ami garantdlhatnd, hogy a
l6allomanyokban klinikailag manifesztalt eset sohasem fordulhasson eld. Ezzel a tenyésztési programmal
lassan és fokozatosan csokkenthetd a heterozigéta hordozé kancdk dllomanyon beliili ardnya is.

A domindnsan 6roklédo és ritkdbb genetikai betegségeknél (pl. HYPP), a klinikai estektdl vald
mentesség csak Uugy érhetd el, ha sem a heterozigéta méneket, sem a heterozigdta kancdkat nem
tenyésztik tovdbb. Ez a tenyésztési program nagy nehézségekbe iitkozhet azokndl a parositdsokndl,
amelyeknél a heterozigétdk a haszndlat szempontjabol fontos mds tulajdonsdgokkal is rendelkeznek, €s
azokat a jovo nemzedékeiben is szeretnénk megtartani. Az ilyen pdarositdsokat ezért egy-egy esetben,
ellen6rzott koriilmények kozott, meg lehetne engedni, viszont az utédok koziil csak azokat szabad
torzskonyvezni és tovabbtenyészteni, amelyek hordozzdk a kivant kiillemi vagy teljesitménybeli
tulajdonsagokat és ugyanakkor mentesek a dominansan 6rokl6dé mutaciotol.

A fenti viszonylag objektiv lehetdségeken tilmenden a legnagyobb jovobeni kihivéast a
I6tenyésztd kozosségek, €s szervezetek szemléletmddjdnak a megvdltoztatdsa jelenti. Egyesek a genetikai
megbetegedéseket nem tartjdk til nagy jelentOségilinek, és fontossdgukat aldbecsiilik, mdsok a
fajtapopulacio6 egészségi dllapotaval szemben egyéni érdekeiket tartjdk szem eldtt és a tények ismeretében
is, nyugodt lelkiismerettel tenyésztik a defektusokat hordoz6 egyedeiket. A tobb évtized alatt
kitenyésztett, értékes és megismételhetetlen 16fajtak kivald tulajdonsdgainak a megdrzéséhez, az etikai
szempontokat a l6tenyésztésben is kovetkezetesen érvényesiteni kell. Ez olyan szaporitdsra vonatkozo
kozos felelosség, amit a I6tulajdonosok, a 1dtenyésztok, a tenyésztd szervezetek és az dllatorvosok

kozosségeinek egyiittesen kell vallalniuk és végrehajtaniuk.
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